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2 INTRODUCTION GENERALE 1 - INTRODUCTION  
Introduction générale 
L’identification des liens de parenté entre les individus est porteuse d’informations 
précieuses. L’intérêt évident des tests de paternité dans la résolution de contentieux juridiques 
en a fait une pratique quotidienne pour la génétique médico-légale, alors même que ces tests 
dépendent de techniques moléculaires qui n’existaient pas au siècle dernier. Cependant, la 
parenté n’est pas une simple caractéristique de l’individu, elle fait aussi partie de son identité et 
de celle de ses proches. En effet, les liens biologiques permettent dans certains cas d’identifier 
formellement la victime ou l’auteur d’un crime, alors que son ADN n’est présent que sous forme 
de trace et que l’un de ses proches parents est connu des services judiciaires [1]. C’est la raison 
pour laquelle les techniques de la génétique médico-légale ont suscité l’intérêt de l’archéologie. 
L’application au matériel archéologique des méthodes éprouvées dans la résolution 
d’affaires civiles ou criminelles [2] a, dès le commencement, produit des résultats riches en 
enseignements pour la recherche archéologique et historique [3,4]. Pour ces disciplines, la 
parenté est un indice de pratiques sociales, culturelles et funéraires, qui ne laissent souvent aucun 
vestige osseux ou artéfactuel. Des généalogies anciennes, parfois complexes, ont pu être 
reconstituées et leur interprétation a permis de proposer des modèles matrimoniaux et 
funéraires pour des populations sans écriture aujourd’hui éteintes [5,6]. 
 Ce sont les Likelihood Ratios (LR, ou Rapports de Vraisemblance), appliqués aux 
marqueurs STR (Short Tandem Repeats), qui constituent la méthode de choix de l’identification 
génétique en France et dans le monde [7]. En conséquence, ce sont également les LR appliqués 
aux STR qui ont d’abord permis l’analyse des parentés dans le contexte de l’ADN humain ancien 
[8,9]. Ces applications archéologiques ont cependant mis au jour certaines limites de ces 
méthodes classiques qui ne sont pas rencontrées dans les populations modernes, et 
généralement occidentales, pour lesquelles elles ont été conçues. En effet, certaines des parentés 
identifiées étaient ambigües, incohérentes entre elles ou entraient en conflit avec les résultats 
obtenus pour d’autres marqueurs, en particulier les marqueurs des lignées paternelles 
(chromosome Y) et maternelles (ADN mitochondrial) [10,11]. 
La détermination des parentés en contexte archéologique était donc moins efficace et 
moins fiable qu’en contexte médico-légal [11]. Cependant, parce que les enjeux ne sont pas les 
mêmes, il était possible de suspendre l’interprétation dans les cas problématiques, et de 
concentrer l’analyse des généalogies anciennes sur les résultats robustes. On pouvait suggérer 
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des parentés lointaines et présenter les probabilités d’erreur, en sachant par exemple que 
l’augmentation du nombre de marqueurs permettrait parfois de résoudre les cas problématiques 
[10]. Cette position était permise par la fiabilité satisfaisante des tests de parenté pour les degrés 
très proches, comme les parents et leurs enfants ou les frères et sœurs. 
Le développement récent des techniques génomiques a révolutionné l’analyse des 
parentés anciennes. Le séquençage des génomes autosomaux complets ou le génotypage de 
millions de marqueurs SNP (Single Nucleotide Polymorphisms) a permis l’application de méthodes 
dont la complexité résidait dans la mise en place de techniques bio-informatiques et non de 
modèles statistiques eux-mêmes complexes [12,13,14]. Ces nouvelles méthodes ont fourni des 
résultats robustes dans de nombreuses études [15,16], mais souffrent encore de certaines limites, 
dues à la nature dégradée de l’ADN issu du matériel archéologique et à l’isolation des populations 
anciennes. Ces analyses sont coûteuses et ne permettent pas, en général, d’étudier les parentés 
génétiques de tous les individus d’un ensemble funéraire. En effet, certains échantillons de 
mauvaise qualité doivent être écartés de l’analyse, parce qu’ils ne fournissent pas suffisamment 
de données génomiques par exemple [17,18]. 
La méthode des LR et les méthodes génomiques souffrent d’une limite commune : la 
nécessité d’avoir accès à des fréquences alléliques fiables pour les marqueurs étudiés. C’est une 
caractéristique non seulement des populations anciennes, mais aussi des populations modernes 
isolées, ou tout simplement génétiquement très distantes des populations occidentales 
habituellement utilisées en référence. L’application des deux méthodes implique donc 
l’utilisation de fréquences alléliques approximatives, calculées à partir des échantillons eux-
mêmes, qu’il est possible de corriger par l’utilisation de populations supplémentaires, idéalement 
très proches des populations étudiées. Cette correction introduit un biais dans l’analyse, qu’il est 
difficile de quantifier. 
Ce travail de thèse propose donc, pour la première fois, la quantification empirique de 
l’efficacité et de la fiabilité des méthodes classiques d’analyse génétique des parentés dans des 
populations isolées, en préparation de futures analyses, mais aussi pour permettre 
l’interprétation critique des résultats déjà publiés. L’efficacité sera définie comme la capacité 
d’une méthode à vérifier des relations déclarées par les individus eux-mêmes et la fiabilité sera 
définie comme la capacité d’une méthode à détecter ces mêmes relations. Nous estimerons 
l’efficacité et la fiabilité des méthodes dans deux populations modernes, pour lesquelles nous 
avons pu recueillir des informations de parenté très précises, et deux populations anciennes, dont 
les parentés sont inconnues. 
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Les deux populations modernes utilisées en référence sont issues de deux régions du 
monde très éloignées l’une de l’autre (Bénin et Yakoutie) et génétiquement très distantes des 
populations européennes ou américaines qui ont servi à sélectionner les marqueurs STR ou SNP 
habituellement analysés. Ce choix permet de répliquer les conditions spécifiques de l’ADN ancien, 
où les populations étudiées sont en général mal définies, en particulier en termes de diversité 
génétique. 
Un cas particulier demeure cependant sans solution avec la méthode des LR ou les 
méthodes génomiques proposées : le cas d’une paire isolée. En effet, l’analyse de la parenté de 
deux individus pour lesquels aucune information préalable n’est disponible n’est pas accessible à 
ces deux méthodes. C’est pourquoi ce travail de thèse propose une méthode adaptée à ce cas, en 
l’absence totale de fréquences alléliques connues pour les marqueurs utilisés. Cette méthode 
s’attachera à déterminer des parentés à partir des seuls marqueurs dont la variabilité est 
directement observable dans une paire isolée. Son efficacité et sa fiabilité seront testées, au 
même titre que pour les deux autres méthodes. 
Les difficultés propres à l’étude de l’ADN ancien nous amèneront à discuter des quantités 
et qualités du matériel requis pour l’application de chaque méthode dans ce contexte. Enfin, nous 
discuterons de la possibilité d’identifier des liens de parenté très spécifiques, afin de suggérer que 
les nouvelles méthodes statistiques ne doivent pas être limitées aux catégories classiques de 
parenté.
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Chapitre 1 
Les marqueurs de l’identification génétique 
Le présent chapitre est consacré à la description du comportement statistique des 
marqueurs de l’identification (ou de la variabilité) génétique. Nous nous intéresserons aux 
implications mathématiques des caractéristiques physiques de la molécule et des critères de 
sélection des marqueurs eux-mêmes. 
Un marqueur de la variabilité génétique est une structure moléculaire qui présente des 
variants identifiables. Il convient ici de considérer que la molécule d’ADN peut être représentée 
par des séquences de taille variable, constituées de quatre nucléotides, Adénine, Thymine, 
Guanine et Cytosine, notés « A », « T », « G » et « C ». Dans le contexte de l’identification des 
parentés, on peut considérer deux types de marqueurs : les répétitions courtes en tandem (STR 
ou Short Tandem Repeats) et les polymorphismes ponctuels de séquence (SNP ou Single 
Nucleotide Polymorphisms). Chaque marqueur est d’abord défini par la nature des allèles 
identifiés, puis par les fréquences des différents allèles. 
Les STR sont les marqueurs standards de l’identification génétique médico-légale, en 
France et dans le monde [19]. Ils sont définis par un motif, une séquence de 1 à 6 nucléotides, 
répété entre une et plusieurs dizaines de fois pour une région chromosomique ou un locus [20]. 
Dans leur définition la plus simple, les allèles d’un locus STR sont donc un nombre de répétitions 
du motif. Les fréquences alléliques correspondent aux proportions observées d’apparition de 
chaque nombre de répétitions. Il existe des cas plus complexes, dus aux mutations et aux 
répétitions partielles, qui seront discutés. Certains loci STR sont rassemblés en panels standards, 
afin de répondre, en particulier, à des problématiques d’identification [19]. 
Pour un SNP défini sur la molécule d’ADN, il ne peut exister que cinq allèles : « A », « T », 
« G », « C » ou « - ». Dans ce dernier cas, le marqueur a subi une délétion quand on le compare à 
une séquence de référence. Les fréquences alléliques correspondent aux proportions observées 
d’apparition de chaque nucléotide (ou absence de nucléotide). 
Un ensemble d’allèles définis pour un ensemble de marqueurs constitue le profil 
génétique d’un l’individu. La spécificité de ce profil est une mesure de la probabilité que celui-ci 
soit unique, ce qui permet donc l’identification de chaque individu. Cette probabilité dépend à 
son tour du nombre de marqueurs et des fréquences alléliques qui leur correspondent. 
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1.1. STRUCTURE ET POLYMORPHISME DES STR 
1.1.1. Le motif 
Dans son appréhension la plus simple, le motif STR est une séquence courte et hétérogène 
[Figure 1]. Ce mémoire traite de données correspondant à 23 loci STR différents, dont les motifs 
ont des tailles de 3 à 5 nucléotides. Les méthodes de calcul utilisées [20] supposent des motifs 
stables, c’est à dire que la nature ou le nombre des nucléotides n’ont pas subi de modification 
inattendue. 
Le motif, identifiable par ses caractéristiques moléculaires lorsqu’il est isolé, est répété un 
certain nombre de fois à un locus. Sous l’hypothèse d’un motif invariable, l’allèle est donc un 
nombre de répétitions du motif. 
 
Figure 1 – Structure des STR (Short Tandem Repeats) 
Détermination des allèles pour un locus STR autosomal. 
 
1.1.2. La répétition ou allèle 
Dans les cas simples, l’allèle STR est un nombre entier [Figure 1]. Il est cependant fréquent 
d’observer des séquences amplifiées dont les caractéristiques sont incompatibles avec la 
répétition du motif attendu un nombre entier de fois. Ces allèles notés par des nombres décimaux 
peuvent correspondre à la présence d’un motif incomplet au sein de la séquence [Figure 2] (cas 
le plus simple) ou être le produit de mutations particulières plus difficilement identifiables. En 
l’absence du séquençage des motifs, nous exclurons ces mutations, qui ne sont alors pas 
reconnaissables formellement. 
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Figure 2 – Répétition partielle du motif STR 
Exemple de répétition partielle due à la présence d’un motif incomplet sur l’un des chromosomes 
d’une paire. 
 
1.1.3. Variabilité allélique et mutations 
Les mutations à l’origine de la variabilité allélique des STR sont d’abord des modifications 
du nombre de répétitions du motif. Dès lors, il y a deux manières de considérer les taux de 
mutation : premièrement, on peut appliquer un taux de mutation uniforme entre chaque allèle, 
c’est-à-dire que la probabilité qu’un allèle 11 chez un parent soit 13 chez un enfant est égale au 
produit des probabilités que 11 mute en 12 (11>12) et 12 mute en 13 (12>13). Deuxièmement, 
on peut appliquer un taux de mutation décroissant avec le nombre de steps (chaque différence 
d’une répétition). La probabilité d’une mutation 11>13 est donc plus faible que le produit des 
deux probabilités 11>12 et 12>13. 
Les taux de mutation appliqués dans les tests statistiques au sein de populations connues 
ou inconnues sont déterminés par des études incluant des parents et leurs enfants et en 
observant la proportion d’allèles mutés dans les échantillons pour chaque marqueur. Dès lors, les 
taux de mutation dépendent des populations de référence. Cependant, les loci STR étant situés 
dans des zones du génome dont les mutations n’ont pas d’effet sur la viabilité de l’organisme 
(régions non-codantes), on peut supposer qu’en dehors de circonstances exceptionelles, la 
probabilité de mutation d’un allèle STR est identique dans toutes les populations. 
 
 
 
 
11 CHAPITRE 1. LES MARQUEURS DE L’IDENTIFICATION GENETIQUE 1 - INTRODUCTION  
1.1.4. Fréquences alléliques dans les bases de données 
Les bases de données STR sont construites selon des critères comparables dans tous les 
systèmes qui les mettent en place et les utilisent. Ces critères visent à garantir la représentativité 
des populations de référence. 
L’absence d’apparentés est un critère essentiel dans la constitution de tous les 
échantillons représentatifs d’une population, et c’est un critère qu’il est généralement possible 
d’appliquer strictement. Il est également nécessaire de connaître la structure de la population, 
c’est-à-dire l’ensemble des groupes ou des ethnies qui la composent (en termes statistiques, les 
sous-populations). Dans la population d’un état, il peut être difficile d’appliquer ce critère en 
l’absence d’études de très grande ampleur s’appuyant sur des travaux historiques et 
anthropologiques permettant d’estimer l’isolement génétique de certains groupes et le 
métissage de ces groupes. La population française montre par exemple une diversité génétique 
importante, avec des apports variés, non seulement de populations européennes, mais aussi de 
tous les continents, en particulier de régions anciennement colonisées. Dans un contexte médico-
légal, il est pourtant nécessaire de s’assurer que les individus analysés font bien partie de la 
population de référence utilisée ou, du point de vue inverse, que la population de référence inclut 
bien un nombre suffisant d’individus génétiquement comparables aux échantillons étudiés. 
Il convient, pour chaque application, d’étudier la correspondance entre les isolats 
génétiques et les isolats culturels. Dans les cas de populations définies par des critères arbitraires 
(des critères définis a priori qu’il est possible d’appliquer strictement, comme par exemple 
« l’ensemble des individus résidant sur le territoire français »), les fréquences alléliques à un locus 
sont idéalement issues de l’analyse de centaines, voire de milliers d’individus non-apparentés. 
Ainsi les marqueurs sélectionnés seront les plus variables (ceux qui présentent le plus grand 
nombre d’allèles) et les moins soumis aux mutations (dont la variabilité peut être considérée 
comme fixée). Pour ce cas et les suivants, les fréquences alléliques présentées sont celles du 
marqueur D8S1179, ici pour exemple dans les bases de données américaines [21,22] [Figure 3]. 
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Figure 3 – Exemple de fréquences alléliques pour un locus STR (D8S1179) 
Fréquences des allèles du marqueur STR autosomal D8S1179 dans une population de référence 
américaine issue de la base de données STRbase. On note la répartition des fréquences autour 
d’une fréquence majoritaire inférieure à 50% (moins de 518 allèles sur 1036). 
1.1.5. Fréquences alléliques dans les populations modernes isolées 
Certaines populations humaines sont mal définies ou de taille trop faible pour permettre 
la constitution de grands échantillons. Dans certains cas, ce sont aussi les difficultés techniques 
du terrain qui empêchent la collecte massive d’échantillons biologiques. Enfin, certaines ethnies 
bien définies dans un contexte historique ou culturel, montrent une forte structuration 
génétique. Il est par exemple malaisé de définir la population Berbère génétiquement [23], et il 
serait problématique de ne pas prendre en compte la dispersion géographique de ses 
représentants à travers toute l’Afrique du Nord. 
La Figure 4 présente les fréquences alléliques du marqueur D8S1179 dans plusieurs 
populations minoritaires [10,11,21,24] dans lesquelles la diversité allélique est parfois 
comparable à celle des grandes populations de référence, mais en général cette diversité est 
réduite. Ceci est dû à la taille des échantillons mais surtout à l’utilisation de marqueurs 
sélectionnés pour leur variabilité dans des populations différentes. Certains marqueurs sont 
universellement variables, mais d’autres ont subi les effets de changements démographiques 
locaux et ne présentent alors que quelques allèles. 
1.1.6. Fréquences alléliques dans les populations anciennes 
Nous définirons comme « anciennes » les populations que l’on peut désigner comme 
« archéologiques ». Ces populations sont des ensembles d’individus exhumés lors de fouilles 
archéologiques, au sein d’une nécropole, d’un ensemble de nécropoles ou dans une région 
définie. Nous présentons deux populations anciennes : la population de la nécropole de Tamir 
Ulaan Khoshuu, issue de l’Âge du Fer en Mongolie (du 3ème siècle avant notre ère au 2ème de notre 
ère) et la population ancienne d’une république autonome de Russie (la République Sakha, ou 
Yakoutie, en Sibérie Orientale), constituée d’individus inhumés entre le 15ème et le 19ème siècle.  
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Figure 4 – Fréquences alléliques dans des populations isolées pour un locus STR (D8S1179) 
Fréquences des allèles du marqueur STR autosomal D8S1179 pour 300 échantillons Béninois 
étudiés au cours de ce travail et pour deux population Yakoutes. On note que la diversité allélique 
est plus importante dans la population Béninoise malgré un nombre d’individus combiné plus 
important pour les deux populations Yakoutes. De plus, la fréquence de l’allèle 13 est majoritaire 
et supérieure à 50% chez les deux populations Yakoutes. Ainsi, l’ensemble des fréquences 
alléliques d’un marqueur est, dans une certaine mesure, caractéristique des populations étudiées 
et permet leur différenciation. 
 
Les difficultés présentées par l’étude des populations isolées ou minoritaires sont, en 
général, aussi rencontrées dans l’étude des populations anciennes. Si certaines populations 
anciennes sont les ancêtres directes de populations actuelles, dans la majorité des cas, les 
transformations démographiques - ou même la disparition des ethnies - empêchent l’utilisation 
de fréquences alléliques modernes comme bases des modèles ou des tests statistiques. 
De plus, les échantillons anciens sont souvent peu nombreux pour chaque aire 
géographique et chaque période. Les fréquences alléliques obtenues à partir d’ensembles anciens 
sont donc en général des approximations [Figure 5] et il est difficile de combiner plusieurs 
ensembles en l’absence d’éléments culturels très discriminants. Les populations néolithiques par 
exemple, sont en général strictement définies par des éléments culturels qui ne permettent pas 
d’estimer a priori la diversité génétique passée. Ces biais méthodologiques imposent des 
précautions particulières dans l’interprétation des résultats statistiques. 
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Figure 5 – Fréquences alléliques dans les populations anciennes étudiées 
Fréquences des allèles du marqueur STR autosomal D8S1179 pour 95 Yakoutes anciens sans liens 
de parenté et 22 Xiongnu anciens sans liens de parenté. On note la similarité des fréquences 
Yakoutes anciennes avec les fréquences Yakoutes modernes présentées dans la Figure 4. On peut 
également observer l’effet de l’effectif réduit dans la population de la nécropole Xiongnu, où les 
fréquences sont nécessairement des approximations. 
1.2. STR ET NOUVELLES TECHNOLOGIES DE SEQUENÇAGE 
1.2.1. Polymorphisme du motif répété 
Nous avons noté que les motifs des STR présentent une variabilité interne [25], due aux 
processus de modification de la séquence d’ADN qui opèrent également dans les autres parties 
du génome. Les Nouvelles Technologies de Séquençage (NGS) permettent l’identification de ces 
modifications (substitutions nucléotidiques, insertions, délétions), non pas en déterminant le 
nombre de répétitions du motif, constituant l’allèle STR, mais en produisant la séquence du locus 
entier et donc du ou des motifs [Figure 6]. L’allèle peut alors encore être déterminé mais une 
variabilité supplémentaire peut aussi apparaître. 
Il existe une importante diversité dans la séquence de ces motifs STR [26]. Des 
substitutions peuvent produire deux ou plusieurs motifs différents, ces motifs peuvent être 
répétés sur toute la séquence du STR ou être combinés à un autre motif et enfin le ratio du 
nombre de répétitions d’un motif sur le nombre de répétitions de l’autre motif est lui-même 
variable. 
1.2.2. Implications statistiques 
D’un point de vue statistique, toutes ces modifications de la séquence des STR ont les 
mêmes implications : un nombre d’allèles augmenté. Dans les cas où l’expérimentateur a accès 
au polymorphisme des motifs et à une population de référence suffisamment complète, on peut 
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alors noter chaque allèle secondaire et utiliser les fréquences précises dans le calcul des 
probabilités de parenté. 
Il n’existe pas encore de notation standard de ces allèles secondaires [27], ce qui ne 
permet pas, pour l’instant, la constitution de bases de données nationales et internationales 
pouvant être utilisées dans les tests de routine en criminalistique. L’utilisation de ces nouveaux 
allèles est cependant possible dans les tests de paternité. 
 
 
Figure 6 - Séquençage du motif STR 
On note la confusion entre plusieurs motifs de même taille et donc l’absence de prise en compte 
de la variabilité des motifs dans la détermination et la notation classique des allèles STR. 
 
1.2.3. Taux de mutation 
Il convient de considérer en parallèle les mutations du nombre de répétitions et les 
substitutions nucléotidiques. La différence entre un allèle noté 11(TCTA) et un allèle noté 
12(TCTG) est donc 1-step (une répétition) et A>G (la substitution), chacune des modifications 
ayant un taux de mutation qui lui est propre. La probabilité de la transformation est le produit 
des taux de mutation. 
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1.3. STRUCTURE ET POLYMORPHISME DES SNP 
1.3.1. Allèles et calculs de fréquence 
Chaque position polymorphe du génome peut être décrite par un nucléotide “ancestral” 
et un ou plusieurs nucléotides “mutés” [Figure 7]. Le nucléotide ancestral peut être défini 
arbitrairement comme étant le nucléotide le plus répandu dans la population étudiée. On note 
A>G pour une mutation de A en G.  
 
 
Figure 7 – Structure des SNP (Single Nucleotide Polymorphisms) 
Une position est dite polymorphe si elle présente plusieurs allèles. La figure ci-dessus présente la 
méthode de détermination des allèles SNP pour des positions connues, soit par séquençage de 
l’ensemble des deux brins d’ADN, soit par le séquençage ciblé des régions comprenant ces SNP. 
 
Dès lors, les fréquences alléliques sont définies, comme pour les STR, par la fréquence 
d’apparition de chaque allèle dans une population de référence. Des délétions peuvent exister, 
ainsi que des insertions, qui sont notées de façon similaire. 
La plupart des positions SNP ne présentent que deux allèles, mais d’autres cas existent (en 
général des positions tri-alléliques). Il est généralement possible de n’utiliser que les positions bi-
alléliques dans la conception des modèles de parenté. 
1.3.2. Modèles mutationnels 
Il n’est pas nécessaire de considérer plusieurs taux de mutation pour un même SNP. Les 
valeurs issues des études parent-enfant doivent être applicables à toutes les populations. Le 
nombre de mutations observé est néanmoins lié aux fréquences alléliques et il convient donc de 
multiplier ces études parent-enfant, qui permettent la précision des taux de mutation. 
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La position du SNP dans le génome et sa proximité avec différentes structures génétiques 
(fonctionnelles ou non) a un effet sur le taux de mutation, ce qui ne modifie pas la méthode 
d’identification du taux de mutation mais permet d’expliquer certaines différences. Il est donc 
nécessaire de ne pas attacher une précision trop importante aux valeurs de taux de mutation 
utilisées pour l’identification ou les tests de parenté. Dans certains cas, la présence de mutations 
empêchera tout simplement l’interprétation d’un test statistique. 
1.3.3. Construction des panels standards 
Comme pour les STR, les panels SNP standards doivent être constitués par l’analyse du 
matériel génétique d’une population de référence, selon des critères définis par l’objectif des 
analyses. Plusieurs centaines de milliers à plusieurs millions de sites polymorphes ont été 
identifiés dans le génome humain [28], mais tous n’ont pas les mêmes caractéristiques, en 
particulier mutationnelles. 
Un ensemble de SNP est donc sélectionné en fonction de son pouvoir de discrimination 
entre les individus ou les groupes déjà identifiés. L’efficacité et la fiabilité de l’affiliation d’un profil 
génétique à une population ou une ethnie particulière sont donc directement dépendantes de la 
qualité des populations de référence utilisées. Il en va de même pour la précision qui est ainsi liée 
au nombre de populations distinctes théoriquement identifiables, avant l’analyse d’un individu 
inconnu. 
1.3.4. Apport des nouvelles technologies de séquençage 
Les techniques récentes de séquençage permettent l’analyse simultanée d’un grand 
nombre de marqueurs SNP, par exemple un ensemble défini de marqueurs de l’identité 
génétique. Il est également possible de sélectionner des marqueurs après séquençage plutôt que 
de définir des régions cibles. Les tests statistiques d’identité ou de parenté nécessitent cependant 
une population de référence ou des données de comparaison ; le séquençage parallèle de 
nombreux SNP ne permet donc pas d’identifier un individu ou d’interpréter une relation de 
parenté génétique dans les cas isolés ou sans équivalent moderne.  
1.4. MARQUEURS D’IDENTITE 
1.4.1. Critères de sélection des SNP marqueurs d’identité 
Les marqueurs SNP de l’identité sont sélectionnés de la même manière que les marqueurs 
STR de l’identité [29]. Ils doivent permettre l’établissement de profils génétiques différents pour 
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tous les individus étudiés. Il est donc nécessaire qu’un panel d’identification comprenne des SNP 
qui montrent une diversité allélique importante dans toutes les populations étudiées, ce qui 
suppose un accès à des données génétiques issues de toutes les populations susceptibles d’être 
identifiées. 
Contrairement aux STR, les SNP ne présentent en général que deux allèles, ce qui signifie 
qu’il faut un plus grand nombre de loci pour obtenir des profils présentant le même pouvoir 
discriminant [20] ; il est alors possible de comparer par plusieurs indices cette spécificité. Les 
profils STR et SNP peuvent également être combinés pour conduire à l’identification d’un individu. 
1.4.2. Disponibilité des données de référence 
Tout ensemble de marqueurs génétiques ou test statistique dépendant d’une ou plusieurs 
populations de référence souffre du manque de données collectées auprès des populations 
génétiquement isolées. Dans le cas des SNP marqueurs d’identité, cette limite n’est cependant 
pas rédhibitoire. En effet, à moins d’étudier une population humaine ayant connu une très longue 
période d’isolement, on peut considérer que la variabilité reste comparable d’une population à 
l’autre, les marqueurs ayant justement été sélectionnés pour leur variabilité dans toutes les 
populations de référence. 
1.4.3. Fiabilité des tests d’identité 
La fiabilité d’une identification génétique dépend directement de la spécificité des profils 
obtenus. Dès lors, ce sont les indices de spécificité qui sont utilisés comme indicateurs de cette 
fiabilité. Pour différentes espèces animales avec des structures sociales diverses et selon 
l’inclusion ou non de liens de parenté, plusieurs indices ont été proposés. 
Tous les indices ont pour base les fréquences alléliques de chaque marqueur et proposent 
un calcul de la probabilité des profils. On peut donc identifier la spécificité théorique d’un 
ensemble de marqueurs, et tester ce même ensemble dans une population différente. Un panel 
fiable doit produire un profil génétique différent pour chaque individu (hors des paires de 
jumeaux monozygotes), donc être en mesure de produire théoriquement un très grand nombre 
de profils différents, idéalement largement supérieur au nombre d’individus analysables (ici donc 
l’ensemble de l’espèce humaine). 
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1.4.4. Limites de l’application au populations anciennes 
Il n’est pas possible de savoir a priori si chaque population ancienne présentait une 
diversité comparable aux populations modernes utilisées pour la sélection des marqueurs 
d’identité. Le pouvoir discriminant de ces marqueurs peut donc être plus faible s’ils sont utilisés 
dans l’étude des populations anciennes. En effet, le nombre d’individus appartenant à l’espèce 
humaine a été très inférieur au nombre actuel et les groupes humains ont pu être isolés durant 
de longues périodes [30]. Certaines populations ont également connu des événements 
démographiques particuliers, qui ont éliminé une partie de la variabilité. 
Il est aussi impossible d’identifier a priori les liens de parenté entre individus anciens. Les 
individus apparentés partageant des allèles par ascendance récente, la spécificité des profils peut 
se trouver diminuée. Pour toutes ces raisons, l’utilisation des SNP d’identification génétique dans 
l’analyse du matériel ancien souffre des mêmes limites que l’utilisation des STR d’identification. 
1.5. MARQUEURS D’ANCESTRALITE 
1.5.1. Critères de sélection des SNP marqueurs d’ancestralité 
Contrairement aux marqueurs d’identité, les marqueurs de l’ancestralité ne sont pas 
destinés à distinguer les individus mais à déterminer leurs origines ethniques ou 
biogéographiques. Leur sélection repose donc sur la recherche d’allèles caractéristiques de 
certains groupes humains définis a priori. Pour chaque position variable, chacun des deux allèles 
peut être majoritaire dans une population donnée ; dans certains cas, largement majoritaire. 
Dès lors, la fréquence de l’allèle majoritaire d’un SNP correspond à la probabilité qu’un 
individu issu de la population considérée présente cet allèle. Le produit des fréquences alléliques 
dans chaque population pour chaque allèle du profil étudié est donc la probabilité d’observer 
l’individu, s’il était issu de cette population. On peut donc calculer cette probabilité pour chaque 
population de référence disponible, et comparer ces valeurs entre elles. 
1.5.2. Disponibilité des données de référence 
Il n’existe pas de distinction simple et universelle entre les groupes, populations, ethnies 
ou nations humaines d’un point de vue génétique. Les tests d’ancestralité sont donc limités par 
une définition arbitraire des groupes considérés et leur précision est faible quand cette définition 
est vague. Certains groupes humains bien définis d’un point de vue culturel, géographique et 
linguistique sont aussi des constructions récentes ou entièrement non-biologiques. Les individus 
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issus de ces groupes sont parfois rattachés à d’autres populations mieux définies, mais leur 
génétique est généralement composite, issue du métissage de deux ou plusieurs autres groupes. 
Dans certains cas, il est envisageable de constituer des populations nationales de 
référence de taille très importante, qui permettront une attribution fiable par recherche des 
parentés distantes [31]. Il est aussi possible d’entreprendre la constitution d’échantillons de 
référence pour des populations moins nombreuses issues du métissage (aussi appelé 
« admixture » en génétique des populations), ou bien d’identifier les populations à l’origine de ce 
métissage et donc de considérer ces individus comme issus de deux ou plusieurs populations. Les 
tests d’ancestralité dépendent alors de modèles démographiques qui viennent s’ajouter aux 
probabilités d’appartenance à une population définie. 
1.5.3. Fiabilité des tests d’ancestralité 
Il n’existe pas d’indice théorique de la spécificité d’un test d’ancestralité car les 
populations de références sont définies arbitrairement. Il est donc nécessaire de tester les panels 
proposés avec des données réelles. En conséquence, les tests proposés actuellement insistent sur 
l’incertitude des interprétations [32,33,34,35,36] : la probabilité la plus élevée ne correspond pas 
toujours à la population d’origine et les différentes probabilités elles-mêmes ne sont pas toujours 
significativement distinctes. 
1.5.4. Limites de l’application au matériel ancien 
Les populations anciennes n’ont pas obligatoirement un lien généalogique direct avec les 
populations modernes, qui seules peuvent constituer une référence pour la conception de panels 
d’ancestralité. Il n’est donc pas possible d’utiliser ces panels directement comme on peut le faire 
dans un contexte d’identification médico-légale. On peut cependant obtenir des informations 
utiles lorsque certaines populations anciennes et modernes sont suffisamment proches. 
Dans certains cas, la dérive génétique (la conservation ou l’élimination aléatoire de 
certains allèles) conduit à l’obtention de profils d’ancestralité présentant peu d’allèles mutés (ou 
dérivés). Les SNP constitutifs des panels ne sont pas sélectionnés pour leur histoire 
phylogénétique mais pour leur distribution actuelle. Une identification efficace de l’ancestralité 
des individus anciens dépendra de la possibilité d’étudier un grand nombre d’individus issus d’une 
même culture (par exemple archéologique). 
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1.6. AUTRES MARQUEURS AUTOSOMAUX 
1.6.1. Marqueurs du phénotype visible 
De nombreux gènes sont impliqués dans la production et la régulation du phénotype, y 
compris pour des traits en apparence simple. D’un point de vue statistique, l’identification des 
SNP marqueurs du phénotype visible repose sur l’association de variants à des phénotypes 
connus a priori. Par exemple, il y a déjà plusieurs années que des SNP marqueurs de la couleur 
des yeux ont été identifiés par des études d’association de large ampleur [37]. 
L’identification de chaque trait nécessite donc la constitution d’une population de 
référence pour chaque variant phénotypique et l’analyse d’un grand nombre de SNP, afin 
d’identifier les variants génétiques associés. La détermination de la nature d’un trait est ainsi 
comparable à l’identification de l’ancestralité, mais on doit y ajouter la phylogénie et l’interaction 
de certaines mutations qui permet d’établir une hiérarchie des variants. La couleur des yeux est 
par exemple associée à des marqueurs qui interagissent [38] et qui sont plus ou moins 
caractéristiques selon les populations [39]. 
1.6.2. Marqueurs du phénotype non visible 
Il faut noter que l’approche présentée plus haut n’est pas exclusive au phénotype visible, 
et qu’elle peut être appliquée à tous les traits, y compris ceux qui ne sont pas perceptibles par les 
individus eux-mêmes. La différence repose dans la constitution des populations de référence, qui 
est toujours une limite des études et une difficulté supplémentaire pour les études consacrées à 
la physiologie, les traits étant parfois présentés en catégories discrètes et parfois comme des 
quantités continues. Dans ce dernier cas, il convient alors de construire des modèles statistiques 
adaptés à la combinaison de plusieurs probabilités, indépendantes ou non. 
Certains SNP sont par exemple marqueurs de la persistance de la lactase à l’âge adulte 
[40]. Les enzymes n’ont cependant pas un fonctionnement binaire qui permettrait de classer les 
individus en deux catégories selon qu’ils possèdent ou non une lactase fonctionnelle. L’estimation 
du phénotype d’un individu décédé n’est donc pas comparable avec l’estimation de la probabilité 
que l’individu ait eu des yeux bleus, une caractéristique pour laquelle on peut arbitrairement 
définir des catégories discrètes. 
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1.6.3. Marqueurs épigénétiques 
Les marqueurs non-génétiques peuvent être traités de la même façon que les marqueurs 
génétiques. D’un point de vue statistique il est encore une fois nécessaire d’adapter les modèles 
à la nature des variables (discrètes ou continues). La transmission des variations épigénétiques 
n’est pas strictement mendélienne (on peut parfois parler de « transmission d’un caractère 
acquis ») [41], mais on peut leur appliquer les mêmes méthodes de détermination qu’aux 
marqueurs génétiques de l’ancestralité ou du phénotype. 
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Chapitre 2 
Les marqueurs des lignées uniparentales 
Ce chapitre traite des structures génétiques permettant de suivre les lignées maternelles 
et paternelles (lignées uniparentales) au sein des généalogies. Nous ne mentionnerons pas ici le 
matériel autosomal, transmis par les deux parents d’un individu (transmission mendélienne), 
mais les marqueurs de l’ADN mitochondrial et du chromosome Y, qui sont transmis sans 
recombinaisons d’une génération à l’autre (transmission non-mendélienne). 
L’ADN mitochondrial et le chromosome Y sont des structures haploïdes, où chaque locus 
ne présente qu’un allèle, contrairement aux autosomes, qui sont des structures diploïdes, où 
chaque locus possède deux allèles (sur les deux chromosomes homologues). Si la variabilité 
autosomale (des SNP ou des STR) est donc représentée par des génotypes (deux allèles par 
marqueur), la variabilité mitochondriale ou du chromosome Y est représentée par des haplotypes 
(un allèle par marqueur). 
La structure haploïde de ces deux systèmes de transmission impose une adaptation des 
modèles mutationnels et de leur utilisation. En l’absence de recombinaison, la variabilité 
observée ne peut être due qu’à des mutations, qui sont identifiées au sein d’une phylogénie 
étendue, et pas seulement au sein d’une famille. L’identification de la diversité des haplotypes 
conduit donc à la construction de réseaux caractéristiques avec des temps de divergence plus 
longs que ceux observés au sein d’une généalogie. 
Les lignées féminines et masculines sont, dans une certaine mesure, spécifiques de 
l’origine biogéographique des individus. Les profils uniparentaux permettent donc de confirmer 
ou d’infirmer des analyses de parenté basées sur des marqueurs autosomaux, mais aussi 
d’estimer la diversité ethnique d’une population ou d’associer un individu dont l’identité est 
inconnue à une population donc les caractéristiques sont connues. 
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2.1. STRUCTURE ET POLYMORPHISME DE L’ADN MITOCHONDRIAL 
2.1.1. Structure de l’ADN mitochondrial 
L’ADN mitochondrial humain est une molécule circulaire double brin, présente dans les 
mitochondries humaines en plusieurs copies, ces mitochondries étant elles-mêmes des organites 
présents en de nombreux exemplaires au sein des cellules humaines. Il existe en moyenne 
quelques centaines à quelques milliers de molécules d’ADN mitochondrial par cellule. 
Toutes les molécules d’ADN mitochondrial d’un individu partagent la même séquence de 
16569 paires de bases (en l’absence de mutations) et ne sont donc pas seulement homologues, 
mais identiques. L’ADN mitochondrial est donc une structure haploïde qu’on peut assimiler, pour 
les besoins de l’analyse, à une suite de 16569 nucléotides. 
2.1.2. Fonction, transmission et hérédité 
Contrairement aux STR et à de nombreuses régions du génome nucléaire, le génome 
mitochondrial humain est en grande partie fonctionnel ; il comporte 37 gènes [Figure 8], qui 
codent pour des protéines ou sont transcrits en ARN. Les mitochondries sont des organites 
indispensables au fonctionnement des cellules et les mutations peuvent donc se révéler délétères 
si elles interviennent au sein de ces gènes. La molécule comprend également une région non-
codante appelée Région de Contrôle, composée de trois sous-régions hypervariables HVR-1, HVR-
2 et HVR-3 (« Hyper Variable Region »), qui présentent une variabilité beaucoup plus importante 
que le reste de la molécule d’ADN mitochondrial. 
La séquence mitochondriale est strictement transmise par une mère à tous ses enfants 
[Figure 9]. Le père ne transmet pas son ADN mitochondrial. Toute mutation de l’ADN 
mitochondrial présente chez la mère est donc héritée par tous les enfants, et aucune mutation 
présente chez le père. Les marqueurs mitochondriaux sont donc caractéristiques de lignées 
féminines (aussi appelées « maternelles »). 
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Figure 8 - Structure simplifiée de l'ADN mitochondrial 
Adapté depuis https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Mitochondrial_DNA_it.png. On note la 
présence de la région de contrôle hypervariable et la circularité de la molécule. 
 
 
Figure 9 - Transmission féminine 
Partage d’une lignée mitochondriale (en rose) au sein d’une famille étendue. Tous les descendants 
de la fondatrice partagent un haplotype, mais celui-ci n’est transmis que par les femmes de la 
généalogie. 
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2.1.3. SNP et haplotypes mitochondriaux 
 Il n’existe pas de STR mitochondriaux. Les mutations de l’ADN mitochondrial sont donc 
des polymorphismes ponctuels, ou SNP. Ceux-ci sont définis, comme pour l’ADN autosomal, par 
rapport à une séquence de référence. Contrairement à l’ADN autosomal cependant, la nature 
haploïde du génome mitochondrial implique des profils SNP où chaque marqueur présente soit 
l’allèle ancestral, soit l’allèle muté. Les profils mitochondriaux sont donc des haplotypes [Figure 
10] et non des génotypes. 
 
 
Figure 10 - Haplotypes mitochondriaux 
Méthode de détermination des haplotypes mitochondriaux. Les SNP identifiés par rapport à la 
séquence de référence sont notés par leur position sur cette même séquence de référence et 
l’ensemble de ces SNP constitue l’haplotype mitochondrial de l’individu. 
 
La transmission maternelle, et donc l’absence de recombinaison, implique une histoire 
évolutive (une phylogénie) pour chaque mutation mitochondriale. La séquence de référence ne 
peut donc pas dépendre de la population étudiée, car ce n’est pas la fréquence de l’allèle qui 
porte l’information de parenté ou de proximité génétique, mais sa présence. Idéalement, la 
séquence de référence devrait être celle du dernier ancêtre commun féminin de l’ensemble de 
l’espèce humaine (« l’Ève mitochondriale »). En pratique, cette séquence est inaccessible, bien 
que des reconstructions ou des approximations soient proposées [42]. La référence standard 
demeure aujourd’hui la Cambridge Reference Sequence (CRS), produite en 1981 et révisée en 
1999 (rCRS) [43,44], appartenant à une femme d’origine européenne. Bien qu’elle ne soit pas à 
l’origine phylogénétique des lignées mitochondriales, la rCRS permet une notation standard des 
mutations et la comparaison des haplotypes entre eux. 
 
28 CHAPITRE 2. LES MARQUEURS DES LIGNEES UNIPARENTALES 1 - INTRODUCTION 
2.1.4. Phylogénie et haplogroupes mitochondriaux 
Un haplogroupe mitochondrial est un ensemble d’haplotypes mitochondriaux proches 
(c’est-à-dire ayant une origine ancestrale récente commune). Cette notion permet de représenter 
les divergences majeures dans la phylogénie mitochondriale. Les nœuds de l’arbre 
phylogénétique sont hiérarchisés en macro-haplogroupes (les branches principales), 
haplogroupes et sous haplogroupes. La séquence rCRS appartient par exemple au sous-
haplogroupe H2a2a1, qui est compris dans l’haplogroupe H2, lui-même compris dans 
l’haplogroupe H, qui fait partie du macro-haplogroupe N [Figure 11]. Le terme « haplogroupe » 
sera utilisé ici pour désigner à la fois les macro-haplogroupes, les haplogroupes et les sous-
haplogroupes. Il faut noter que la nomenclature et la phylogénie évoluent et sont mises à jour 
régulièrement, à mesure que des corrections sont apportées et que de nouveaux échantillons 
sont analysés. 
 
 
Figure 11 - Phylogénie simplifiée des haplogroupes mitochondriaux 
Adapté depuis en.wikiversity.org/wiki/Biological_anthropology#/media/File:MtDNA_tree.jpg. On 
note la position terminale de l’haplogroupe H, dont provient la séquence de référence rCRS. 
 
La phylogénie mitochondriale est, dans une certaine mesure, associée à l’origine 
géographique des individus : les haplogroupes sont parfois spécifiques de certaines régions du 
monde ou de certaines périodes historiques ou archéologiques. La présence dans une population 
archéologique de Sibérie du Sud d’individus porteurs de l’haplogroupe H, associé aux populations 
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européennes, peut donc être l’indication d’une interaction entre ces populations, il y a plusieurs 
centaines ou milliers d’années [45]. De la même façon, dans une population européenne 
homogène, la présence d’un haplogroupe typiquement associé aux populations Est-Asiatiques est 
une information précieuse dans l’identification de cet individu, y compris dans un contexte 
médico-légal. 
2.1.5. Mutations privées 
Les mutations permettant de classer les haplotypes en haplogroupes sont dites 
« diagnostiques », les autres sont dites « privées ». Les mutations identiques apparaissant chez 
des individus éloignés généalogiquement et phylogénétiquement sont, par définition, des 
mutations privées. La distinction entre les mutations diagnostiques et privées est comparable à 
la distinction entre les caractères partagés et les convergences évolutives, dans le cadre de 
l’évolution des espèces. Toute nouvelle mutation dans une lignée est d’abord privée avant de se 
propager ou non dans la population, donnant potentiellement naissance à un nouveau sous-
haplogroupe. 
Certaines positions du génome mitochondrial sont particulièrement variables, c’est-à-dire 
que leur taux de mutation est plus élevé que dans le reste de la molécule. Bien que ces positions 
aient une valeur faible pour l’attribution d’un haplogroupe ou d’une origine géographique, elles 
permettent de constituer un haplotype mitochondrial très spécifique à l’individu, ce qui peut 
conduire à son identification. 
2.1.6. Implications méthodologiques dans l’étude des parentés 
 Les individus d’une même lignée maternelle partagent le même haplotype mitochondrial. 
Cependant, l’apparition de mutations peut conduire à des incohérences entre deux individus dont 
on connait la parenté, ou dont la parenté est indiquée par d’autres méthodes. Plus les individus 
sont généalogiquement éloignés, plus la probabilité d’observer une mutation qui les distingue est 
importante. 
Si la probabilité d’observer une incohérence entre l’haplotype d’une mère et de son enfant 
peut être calculée à partir des taux de mutation des SNP ou des régions concernées, un tel cas 
doit, en pratique, être spécifiquement discuté et la confrontation des différentes méthodes doit 
permettre d’estimer la fiabilité d’une telle parenté, indépendamment du partage de l’haplotype 
mitochondrial. Dans les cas où plusieurs mutations privées différencient deux individus, on peut 
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considérer qu’il est raisonnable de ne pas conclure. Ici encore, l’interprétation des résultats peut 
rester impossible dans certains cas, en particulier dans l’étude de l’ADN ancien. 
2.1.7. Apport des nouvelles technologies de séquençage 
 Historiquement, les haplotypes et haplogroupes mitochondriaux ont été définis par les 
polymorphismes de la région de contrôle (HVR-I et parfois HVR-II), que les techniques classiques 
de séquençage permettaient d’analyser (y compris pour un grand nombre d’individus), la région 
entière ne comprenant que 934 paires de bases et présentant une variabilité importante. Un 
haplotype HVR-I/HVR-II permet donc d’inclure un individu au moins dans un macro-haplogroupe. 
 Les nouvelles technologies de séquençage (ou NGS, pour « Next Generation Sequencing ») 
permettent désormais d’accéder au génome mitochondrial complet de manière plus efficace et 
plus fiable, y compris en ce qui concerne l’ADN ancien. En conséquence, les haplotypes présentés 
dans les publications récentes représentent l’ensemble de la molécule d’ADN mitochondrial. Ces 
données rendent possible le classement des individus dans des sous-haplogroupes précis et une 
distinction plus fine entre les individus de lignées féminines différentes dans le cadre des tests de 
parenté. 
2.2. STRUCTURE ET POLYMORPHISME DU CHROMOSOME Y 
2.2.1. Structure du chromosome Y 
Le chromosome Y est l’un des plus petits chromosomes humains, avec une taille d’environ 
57 millions de nucléotides [28]. Sa structure est comparable à celle des autres chromosomes de 
l’ADN nucléaire, excepté qu’il ne fait pas partie d’une paire de deux chromosomes homologues, 
comme c’est le cas pour tous les autosomes, et qu’il n’est présent que chez les individus de sexe 
masculin, au sein de la paire XY (puisqu’il porte les gènes déterminant le sexe masculin). 
La majeure partie du chromosome Y ne subit pas de recombinaison avec le chromosome 
X lors de la gamétogenèse et peut donc être considérée indépendamment. Les profils Y sont donc, 
comme les profils mitochondriaux, des haplotypes (un allèle par locus) et non des génotypes 
(deux allèles par locus) [Figure 12]. 
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Figure 12 – Structure des STR-Y 
De la même manière que les allèles des STR autosomaux, les STR-Y sont des nombres de 
répétitions. La structure haploïde implique cependant que les loci STR-Y sont mono-alléliques. 
 
2.2.2. Fonction, transmission et hérédité 
Le chromosome Y comprend un petit nombre de gènes [28] – dix à trente fois moins que 
des autosomes de même taille. Il porte en particulier des gènes liés à la masculinisation de 
l’embryon mais son absence chez la moitié des individus de l’espèce humaine (les femmes, qui 
portent deux copies du chromosome X) ne permet pas que le chromosome Y porte des gènes 
dont l’absence serait délétère. En conséquence, le chromosome Y est l’une des parties les plus 
variables du génome nucléaire [46], même si des différences importantes existent selon le type 
de marqueur étudié (STR ou SNP). 
La séquence du chromosome Y est transmise par un père à tous ses fils [Figure 13], les 
femmes ne possédant pas de chromosome Y. Tout polymorphisme du chromosome Y présent 
chez le père est donc hérité par tous les fils et les marqueurs Y sont caractéristiques de lignées 
masculines (aussi appelées « paternelles »). Les marqueurs de ces lignées sont sélectionnés dans 
des régions non-recombinantes du chromosome. 
2.2.3. SNP et phylogénie du chromosome Y 
Environ 30000 polymorphismes ponctuels sont décrits sur le chromosome Y. Ces variants 
ont permis l’établissement d’un arbre phylogénétique et donc l’identification des SNP marqueurs 
des nœuds et des branches de cet arbre phylogénétique, définissant, comme pour l’ADN 
mitochondrial, des macro-haplogroupes, des haplogroupes et des sous-haplogroupes.  
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Figure 13 – Transmission masculine 
Partage d’une lignée Y (en bleu) au sein d’une famille étendue. Tous les descendants mâles du 
fondateur partagent un haplotype Y. Les femmes ne possèdent pas de chromosome Y. 
 
Ces SNP liés à la phylogénie étant considérés comme des événements uniques [47], ils ne 
sont pas assemblés en haplotypes selon leurs différences avec une séquence de référence mais 
sont utilisés directement pour l’attribution d’un individu à un haplogroupe, le marqueur d’une 
lignée étant « présent » si le locus présente l’allèle muté, et « absent » si le locus présente l’allèle 
ancestral. Un individu porteur de l’haplogroupe R1b1a1a2-M269 (très répandu en Europe) porte 
donc le marqueur M207, qui distingue l’haplogroupe R des autres branches principales, le 
marqueur M173, qui distingue R1 des autres sous-haplogroupes de R, ainsi qu’une série d’autres 
SNP, dont M269, qui distingue R1b1a1a1 et R1b1a1a2. 
Comme la phylogénie mitochondriale, la phylogénie Y est associée à l’origine 
biogéographique des individus [48]. L’analyse des lignées présentes dans une population permet 
donc de détecter des événements démographiques, comme l’élimination de certains haplotypes 
ou haplogroupes, mais aussi d’expliquer certaines observations archéologiques, comme 
l’apparition à une certaine période d’objets étrangers dans une nécropole culturellement 
homogène. 
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2.2.4. STR du chromosome Y 
 Comme les autosomes, le chromosome Y comprend des loci STR (« STR-Y »), dont la 
structure est analogue à celle des STR autosomaux, hormis leur nature haploïde. Des panels 
standards de STR-Y ont donc été établis [49,50] pour répondre à des problématiques 
d’identification et d’analyses de parenté. Les profils Y étant des haplotypes, une parenté père-fils 
ou frère-frère n’est consolidée que par l’observation de deux profils Y identiques. Comme pour 
l’ADN mitochondrial, des mutations sont observées, et leur prise en compte dépend de taux de 
mutation déterminés par des études parent-enfant. Ici encore, un nombre trop grand de 
différences entre deux profils Y supposés identiques peut empêcher la conclusion d’un test de 
paternité. 
Il est également possible d’estimer la position phylogénétique d’un individu sur la base de 
son profil STR-Y [51]. A l’échelle du groupe ou de la population, la distribution des haplotypes Y 
partagés peut aussi porter une information démographique, culturelle ou sociale. L’identification 
de plusieurs haplotypes partagés chez des Yakoutes anciens éloignés géographiquement (issus de 
fouilles archéologiques en Sibérie Orientale) a par exemple permis d’établir que l’expansion 
territoriale était dépendante du déplacement des hommes d’une même lignée Y et de leurs 
familles [52]. 
2.2.5. Séquençage des motifs STR 
Comme pour les STR autosomaux, les nouvelles technologies de séquençage permettent 
l’analyse de la variabilité des motifs STR-Y. Ici encore, la diversité des motifs augmente le nombre 
d’allèles disponibles, auxquels correspondent également des fréquences alléliques. Dans les cas 
où des différences de motif permettraient d’exclure des relations père-fils, il est nécessaire de 
prendre en compte les modifications des allèles des STR (nombre de répétitions) et le 
polymorphisme du motif (polymorphismes ponctuels) dans le calcul de la probabilité de mutation. 
La phylogénie établie et les fréquences alléliques publiées ne prennent pas en compte le 
polymorphisme du motif STR. Il n’est donc généralement pas possible d’utiliser ces allèles 
supplémentaires pour caractériser l’origine biogéographique ou ethnique d’un individu. 
Cependant, à une échelle plus réduite, dans le cadre de l’étude des parentés ou de la structure 
des populations par exemple, la différenciation entre les individus de lignées masculines 
différentes peut être affinée et donc permettre l’exclusion de parentés ou la définition de sous-
populations jusqu’alors non-détectées. 
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2.2.6. Séquençage complet du chromosome Y 
Les nouvelles technologies de séquençage permettent également le séquençage fiable et 
efficace du chromosome Y. Les comparaisons destinées à confirmer ou infirmer des parentés 
peuvent donc s’effectuer de manière précise, en considérant l’ensemble de la variabilité du 
chromosome Y. L’attribution d’un haplogroupe très spécifique (sur les branches terminales de la 
phylogénie) est également possible, et tous les variants peuvent être pris en compte.  
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Chapitre 3 
Culture et génétique de la parenté chez l’humain 
Ce chapitre décrit la transmission du matériel autosomal et des lignées uniparentales 
entre les générations successives d’une généalogie. Nous y définirons les catégories de parenté 
présentées dans les chapitres suivants : parenté simple, parenté complexe, parenté distante, 
parenté non-biologique. Nous y associerons les structures matrimoniales qui sont à l’origine de 
chaque catégorie de parenté et nous présenterons ces catégories. 
Les parentés n’ont pas la même valeur en généalogie et en génétique [53]. En 
conséquence, les notions de premier, deuxième et troisième degré ne sont pas équivalentes dans 
les deux disciplines. Le premier degré désigne en généalogie les relations parent/enfant et les 
relations frère/sœur. Cependant, ces relations correspondent à deux mécanismes différents de 
transmission (et donc de partage) des allèles : elles sont distinctes pour la génétique. Au contraire, 
les relations tante/neveu, grand-parent/petit-enfant et demi-frère/demi-sœur sont évidemment 
différentes d’un point de vue généalogique, mais le partage des allèles est identique pour ces 
trois relations. Il en va de même pour d’autres relations qui seront discutées ici. 
L’étude de la transmission de l’ADN mitochondrial ou de l’ADN du chromosome Y ne 
dépend pas directement d’une analyse probabiliste. Ce chapitre ne traite donc que des conditions 
normales de transmission des lignées, sans prêter attention aux mutations et à la phylogénie, qui 
seront discutées ailleurs. Les lignées uniparentales sont donc utilisées ici pour orienter et 
confirmer ou infirmer des parentés définies sur la base de tests génétiques de parenté utilisant le 
matériel autosomal. 
En ce qui concerne le matériel autosomal, chaque catégorie de parenté est présentée et 
illustrée, afin que puisse ensuite être établie sa formulation statistique en fonction des fréquences 
alléliques. On notera également quelles parentés sont exclusivement biologiques, exclusivement 
non-biologiques, ou correspondent aux deux catégories. Il s’agit ici d’identifier les apports 
potentiels des liens biologiques en tant qu’indices des structures sociales.  
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3.1. PARENTES SIMPLES ET FAMILLES NUCLEAIRES 
3.1.1. Parentés biologiques simples 
Le présent mémoire traite en partie de liens de parenté désignés comme « simples », qu’il 
convient donc de définir. Sont considérées ici comme « parentés simples » les liens biologiques 
entre deux individus de la même génération ou de deux générations consécutives, cohabitant 
généralement dans le même foyer dans les sociétés occidentales modernes. Schématiquement 
[Figure 14], ce sont les relations de premier degré (au sens génétique) : parent/enfant et 
frère/sœur, en l’absence de toute union consanguine au sein de la généalogie complète. Ils seront 
notés par leurs initiales anglaises selon une pratique commune dans les publications concernées : 
« PO » pour « Parent-Offspring » et « FS » pour « Full Siblings ». 
Si la relation demi-frère/demi-sœur peut être considérée comme une parenté 
généralement comprise dans la cellule familiale (c’est une relation de premier degré au sens 
généalogique), elle ne sera pas incluse ici dans les parentés simples. En effet, en termes de 
partage de matériel génétique, cette catégorie de parenté est confondue avec les relations oncle-
tante/neveu-nièce et grand-parent/petit-enfant, qui existent principalement entre deux foyers 
distincts plutôt qu’à l’intérieur d’un même foyer. Ce sont aussi des relations plus difficilement 
identifiées par les méthodes classiques, que nous inclurons donc dans les parentés « distantes ». 
3.1.2. La notion de famille nucléaire 
La famille biologique nucléaire est ici définie strictement par la combinaison d’une ou 
plusieurs parentés simples, à l’exclusion de parentés distantes ou complexes. Cette définition 
constitue la limite idéale de l’application des méthodes classiques de détermination des parentés. 
En effet, dans les conditions optimales, il est possible de constituer des trios d’individus plutôt 
que des duos [Figure 15], ce qui permet de limiter le nombre des hypothèses de parenté viables. 
La recherche de parentés en médecine légale implique en général un lien de parenté 
connu (entre une mère et son enfant par exemple) et un individu candidat pour un autre lien de 
parenté (le père présumé de l’enfant par exemple), ce qui permet la constitution d’un trio et le 
test de seulement deux hypothèses de parenté (« l’homme est le père de l’enfant » ou « l’homme 
n’est pas le père de l’enfant »). Dans le cadre de la recherche des parentés archéologiques, il n’est 
pas possible de constituer des trios et chaque paire d’individus (chaque duo) doit être analysée 
séparément. Les hypothèses de parenté ne peuvent pas non plus être posées a priori et toutes 
les parentés possibles doivent être testées. 
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Figure 14 - Famille nucléaire 
Exemple de famille constituée strictement de relations de parenté « simples », quatre relations PO 
et une relation FS. 
 
 
Figure 15 - Duos et trios 
Distinction entre les « trios », typiques des recherches de paternité en médecine légale et des 
« duos », caractéristiques de la détection des parentés au sein d’un ensemble funéraire issu de 
fouilles archéologiques. 
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3.1.3. Parentés biologiques exclues de la famille 
Il faut noter que, dans de nombreux cas, des pratiques culturelles peuvent exclure des 
parentés biologiques simples de la famille civile au sens strict. L’appartenance à une famille 
nucléaire n’est pas non plus une condition inaltérable d’un point de vue culturel. Un exemple 
simple est celui de l’adoption d’un enfant. Celui-ci est socialement un membre à part entière de 
la famille nucléaire mais peut ne partager aucune relation biologique avec ses parents adoptifs. 
Un individu peut aussi être intégré dans une autre famille lors du mariage, ou perdre un lien social 
lors de la séparation des parents par exemple. Le traitement des enfants illégitimes diffère 
également de manière importante selon les sociétés. 
Il convient donc d’interpréter la présence de parentés biologiques dans un échantillon en 
ayant à l’esprit la diversité des pratiques culturelles. Si dans les sociétés occidentales modernes, 
la parenté biologique donne en général lieu à une reconnaissance civile, les configurations 
familiales passées et présentes suivent des normes diverses, qu’il n’est pas toujours possible 
d’identifier. Ce sont l’ethnologie et l’anthropologie sociale qui font la lumière sur les cas 
particuliers. 
3.2. PARENTES DISTANTES, COMPLEXES ET FAMILLES ETENDUES 
3.2.1. Parentés distantes 
Les termes « parenté distante » désignent ici tous les liens de parenté biologique 
n’impliquant pas de remariage (ou de mariage multiple) avant la génération parentale et 
impliquant un seul couple d’ancêtres communs identifiable entre les deux individus de la paire 
testée, c’est-à-dire n’impliquant pas d’union consanguine. Les parentés distantes excluent 
également les parentés simples définies plus haut (PO et FS). 
La structure génétique des liens parentaux conduit à la définition de catégories de parenté 
qui confondent plusieurs relations pourtant clairement distinctes culturellement. Il n’existe par 
exemple pas de différence de proximité génétique entre une paire demi-frère/demi-sœur et une 
paire oncle-tante/neveu-nièce ou grand-parent/petit-enfant. Ces relations sont donc notées, 
respectivement, par leurs noms anglais « HS » (Half-Siblings), « AV » (Avuncular) et « GC » (Grand-
Child), mais il est possible de noter la catégorie génétique de parenté par « HS/AV/GC ». En 
termes généalogiques, « HS » désigne donc une paire demi-frère/demi-sœur mais en termes 
génétiques, il peut s’agir indistinctement de l’une des trois relations de parenté HS, AV ou GC. 
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Plus la catégorie de parenté génétique est « distante », plus elle comprend en réalité un 
grand nombre de parentés généalogiques, même en excluant les remariages et la consanguinité. 
« CO » désigne les cousins germains, mais correspond également aux arrière-grand-
parent/arrière-petit-enfant (« GGC » ou « Great-Grandchild”), aux grand-oncle/petite-nièce 
(« GAV » ou « Great Avuncular relationship ») et à d’autres relations de parentés plus 
difficilement descriptibles généalogiquement. De manière comparable, « CO2 » (cousins issus de 
germains, au « second degré ») correspond génétiquement à « GGGC » et « GGAV ». 
Ce mémoire comprend des tests de parentés distantes jusqu’à « CO3 », qui désigne les 
cousins au troisième degré. Néanmoins, si une situation particulière le demande, dès lors qu’une 
parenté simple est concevable en généalogie, il est possible de lui attacher un modèle de parenté 
génétique et d’appliquer les tests statistiques correspondants. 
3.2.2. Parentés complexes 
La « parenté complexe » est ici toute parenté impliquant plus d’un couple d’ancêtres 
communs pour une même paire d’individus ou un événement de remariage (ou de polygamie) 
identifiable au sein de la généalogie précédant la génération parentale. 
Ainsi les paires FS issues d’un mariage consanguin au premier degré (entre FS ou PO par 
exemple) sont notées FS.FS (ou FS.PO), pour « FS issus de FS » (ou « FS issus de PO »). On peut 
noter les parentés simples de façon similaire : « FS.U » pour « FS issus de parents non-
apparentés » (« U » pour « Unrelated »). Les individus des paires FS.FS partagent des ancêtres 
communs dans la génération précédant la génération parentale (ils ne sont issus que d’un seul 
couple de grands-parents). 
D’autres relations complexes n’impliquent pas d’union consanguine mais impliquent deux 
remariages au sein de la généalogie. C’est le cas de la relation HSrHS [Figure 16], qui désigne une 
paire HS issue du mariage d’un parent avec deux individus (parfois simultanément), eux-mêmes 
HS. Dans les populations polygames par exemple, il n’est pas rare d’observer le mariage d’un 
homme avec deux sœurs ou deux demi-sœurs. Une paire d’enfants issus de chacune de ces 
femmes est ainsi une paire HSrFS ou HSrHS (« r » pour « remariage »), respectivement. La paire 
n’est pas issue de la consanguinité, mais la proximité génétique entre les individus de la dernière 
génération ne correspond ni à HS.U, ni à FS.U. 
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Figure 16 - HSrHS 
Relation HSrHS, issue du mariage d’un individu avec deux demi-sœurs, cas observé dans les 
sociétés polygames. Les deux individus ne partagent pas de lignée mitochondriale mais ils 
partagent une lignée Y. La relation n’est pas issue de la consanguinité mais les individus sont 
génétiquement plus proches que de simples demi-frères. 
 
3.2.3. La famille étendue 
La « famille étendue » est définie ici par l’ajout des parentés distantes dans une 
généalogie. Puisqu’il n’existe pas de limite fixe à l’inclusion d’un individu, nous nous limiterons ici 
aux relations encore reconnues comme constituant des parentés dans les cultures que nous 
étudions. 
Il conviendra donc d’analyser avec précaution tous les cas de parenté non-détectée qui 
sont néanmoins déclarés par les individus eux-mêmes, ainsi que tous les cas de parenté détectés 
qui n’ont pas été déclarés. Les cultures et les préférences individuelles impliquent des variations 
importantes dans les conceptions de la famille, qu’il convient de prendre en compte dans toutes 
les interprétations des résultats. 
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3.2.4. Le clan paternel 
La notion de « clan paternel » est une simplification du concept de partage des lignées du 
chromosome Y. Si dans certaines sociétés, les individus masculins (et leurs familles) sont 
effectivement les membres exclusifs d’un ensemble reconnu et désigné par un terme qui peut 
être assimilé à un « clan », les exceptions sont évidemment nombreuses. 
Même si l’on néglige l’influence des mutations, les clans paternels humains sont en réalité 
des ensembles composites, où cohabitent en général plusieurs lignées du chromosome Y. La 
cohésion entre tous les porteurs d’un même haplotype Y n’est pas non plus systématique et, selon 
la dispersion des individus, un même haplotype peut correspondre à plusieurs clans. Dans certains 
cas cependant, le partage des lignées par de nombreux individus est un indice de leur proximité 
sociale et l’isolement géographique de certaines lignées est une conséquence de pratiques 
matrimoniales identifiables. 
3.2.5. Le clan maternel 
Contrairement aux clans paternels, les « clans maternels » sont des structures plus 
rarement observées dans les sociétés humaines. En général, le mouvement des femmes mariées 
entre les groupes ou les villages provoque la dispersion des membres d’une lignée 
mitochondriale. La diversité des lignées féminines est aussi plus importante que la diversité des 
lignées masculines, ce qui implique une structuration moins forte de la population. 
Il est cependant utile de prendre en compte la présence d’un grand nombre d’individus 
partageant un haplotype mitochondrial car c’est une indication de l’existence de familles. On peut 
également observer la concentration de sujets d’une même lignée féminine dans les cas où des 
femmes sont soustraites aux tendances traditionnelles (patriarcales) de résidence postnuptiale, 
en raison de particularités individuelles ou de leur statut social. Il peut par exemple être profitable 
pour un couple de résider auprès des parents de l’épouse si cela constitue un avantage 
économique, par exemple si l’époux est employé par son beau-père. 
3.3. PARENTES NON-BIOLOGIQUES 
3.3.1. Adoptions et parentés civiles proches 
Les tests génétiques ne permettent pas d’identifier les cas d’adoptions quand celles-ci 
concernent des individus sans aucun lien de parenté biologique. Il existe cependant des tendances 
identifiables dans certaines populations, par exemple l’adoption systématique de nièces ou de 
 
43 CHAPITRE 3. CULTURE ET GENETIQUE DE LA PARENTE CHEZ L’HUMAIN 1 - INTRODUCTION 
neveux par des couples sans enfants. Ce sont des cas qui sont parfois détectables dans un 
contexte archéologique ou social particulier : dans une nécropole associée à une culture qui 
pratique l’adoption des neveux et nièces, la découverte d’une sépulture contenant le corps d’un 
adulte et de son neveu ou de sa nièce peut correspondre à l’inhumation simultanée de deux 
individus socialement considérés comme un parent et son enfant. 
Le terme “parenté civile proche” désigne dans ce mémoire les liens non-biologiques entre 
individus qui sont soit identifiables par leur contexte, soit liés à des parentés biologiques distantes 
dont on connaît l’association à une parenté civile, comme dans le cas des neveux et nièces 
adoptés mentionnés plus haut. 
3.3.2. Parentés d’alliance 
Les parentés d’alliance sont ici les liens civils issus du mariage d’un parent biologique avec 
un autre individu [54]. Si une paire isolée de parents alliés n’est pas détectable par la génétique, 
de nombreuses combinaisons de parenté permettent leur identification. 
Le cas le plus simple est celui des beaux-frères et belles-sœurs, dans lequel le mariage d’un 
frère ou d’une sœur produit une relation d’alliance avec le nouvel époux ou la nouvelle épouse, 
qui sont donc incorporés à la famille civile. En contexte archéologique, ces relations sont parfois 
identifiables lorsque l’on observe un trio père-mère-enfant associé à la sœur ou au frère de l’un 
des adultes. 
3.3.3. Appartenance à plusieurs lignages culturels 
De même que l’individu appartient à des lignées masculine et féminine (les haplogroupes 
et haplotypes du chromosome Y et de l’ADN mitochondrial), il peut être inclus dans divers groupes 
de lignage reconnus culturellement mais ayant des valeurs biologiques différentes. Certaines 
appartenances religieuses dépendent par exemple d’une transmission matrilinéaire (par exemple 
dans certaines cultures pratiquant le Judaïsme), alors que la plupart des transmissions de pouvoir 
suivent les lignées paternelles. L’individu se trouve alors à l’interface de plusieurs structures socio-
culturelles qui ne sont pas considérées comme biologiques mais qu’il est parfois possible 
d’identifier au sein d’une population. 
Ce sont l’ethnologie et l’anthropologie sociale qui, combinées à une appréhension de la 
composition génétique du groupe humain concerné, permettent l’interprétation des résultats des 
tests génétiques de parenté. 
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3.4. INTERDITS MATRIMONIAUX ET TENDANCES MATRIMONIALES 
3.4.1. Tendances et pratiques simples 
Certains interdits matrimoniaux peuvent être facilement exprimés en fonction de 
relations de parenté biologiques. La plupart des sociétés interdisent les unions entre parents et 
enfants, ainsi qu’entre frères et sœurs [55], pour des raisons biologiques autant que culturelles. 
En effet, les enfants issus de ces unions consanguines au premier degré souffrent d’une mortalité 
importante et portent souvent les stigmates visibles de maladies congénitales. L’interdiction de 
ces unions peut donc constituer une adaptation nécessaire, en plus de correspondre à des 
conceptions culturelles qui définissent la famille comme une entité au sein de laquelle le 
partenaire ne peut être recherché. 
Si certains interdits (ou tabous) matrimoniaux des sociétés occidentales semblent d’abord 
comparables à ces pratiques simples d’évitement de la consanguinité, comme la prohibition du 
mariage entre cousins (qui n’est pas absolue) ou entre oncles et nièces ou tante et neveu, ils ne 
sont en fait pas universels. Certaines sociétés encouragent même les unions entre cousins 
germains, pour éviter par exemple la création de liens d’alliance avec d’autres familles. Il ne s’agit 
donc pas de stratégies basées sur des réalités biologiques, mais de pratiques culturelles. Dès lors, 
il ne faut pas rejeter les observations de parentés supposément marginales dans les sociétés 
européennes modernes en considérant qu’elles sont (ou étaient) également marginales dans les 
populations étudiées. Dans certains cas, la prévalence d’un type de mariage consanguin peut 
même être l’indication d’une pratique. Le mariage préférentiel entre cousins parallèles (enfants 
de deux frères) a été décrit comme une caractéristique de certaines sociétés [56]. 
3.4.2. Règles complexes 
Les règles matrimoniales n’étant pas limitées à des considérations biologiques, il existe de 
nombreuses conceptions culturelles de l’union idéale ou interdite, ainsi que de la consanguinité 
[55]. Des interdictions matrimoniales spécifiques peuvent exister, par exemple entre un homme 
et les filles de sa tante maternelle, mais pas les filles de sa tante paternelle. D’un point de vue 
génétique les individus sont cousins germains et les risques pour la descendance sont les mêmes 
dans les deux configurations. D’un point de vue culturel, il peut exister une différence entre des 
cousins liés par les femmes (une mère et sa sœur) et une lignée féminine incomplète (un père et 
sa sœur). 
 
45 CHAPITRE 3. CULTURE ET GENETIQUE DE LA PARENTE CHEZ L’HUMAIN 1 - INTRODUCTION 
Ces règles complexes sont décrites dans de nombreuses populations modernes et 
anciennes, par l’ethnographie, l’anthropologie et l’historiographie. Il est donc possible, dans 
certains cas, d’associer l’observation des parentés à des pratiques complexes, passées ou 
présentes, elles-mêmes indicatrices d’une conception culturelle particulière du mariage et de la 
consanguinité. 
3.4.3. Pratiques individuelles 
Les règles sociales ne sont pas appliquées strictement à tous les membres d’une société ; 
il n’est pas rare d’observer des exemptions partielles et il est même possible d’observer des 
exemptions totales. La volonté de conserver un héritage ou un statut peut par exemple amener 
les individus à encourager chez leurs enfants des mariages avec des parents plus ou moins 
proches [57]. Par ailleurs, chez certains groupes, la généalogie étendue n’est pas connue ou prise 
en compte [58], ce qui a pour effet de permettre des unions normalement contre-indiquées. Il 
existe même des exceptions aux tabous les plus élémentaires de consanguinité, par exemple dans 
les familles royales [59], pour qui le maintien du pouvoir ou de la lignée peut prévaloir sur 
l’évitement du risque génétique. 
Les parentés observées dans les contextes de la médecine légale ou de l’archéologie 
peuvent donc parfois sembler incohérentes d’un point de vue culturel, ou même être illégales 
dans certaines sociétés. Elles ne doivent cependant pas être simplement considérées comme des 
erreurs ; leur analyse requiert en réalité une compréhension plus complète du contexte. En 
conséquence, l’observation de ces parentés peut aussi être un indice d’une pratique individuelle, 
et donc constituer une information précieuse, pour l’identification d’un individu ou l’appréciation 
d’une tendance culturelle. 
3.5. PARENTES BIOLOGIQUES NON-DECLAREES 
3.5.1. Distinction culturelle des parentés complexes ou distantes 
La précision des termes généalogiques varie entre les sociétés, même culturellement très 
similaires, et entre les langues, même historiquement très proches. En conséquence, la 
conception des parentés complexes ou distantes, qui ne sont pas en général désignées 
précisément, est elle-même variable entre les groupes humains. Les termes comme « cousin » ou 
même « parent » regroupent une large diversité de relations biologiques, certaines catégories 
confondant des niveaux de proximité génétique différents, alors que d’autres catégories sont, 
d’un point de vue génétique et généalogique, arbitrairement isolées. 
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Toute étude des parentés humaines nécessite donc une compréhension du vocabulaire 
utilisé, aussi bien dans le travail de collecte des données que dans l’analyse des résultats des tests 
statistiques. Il est donc indispensable de relier les désignations précises de la génétique des 
parentés aux désignations anthropologiques, en identifiant à chaque fois les correspondances et 
les disparités. 
3.5.2. Distinction culturelle des parentés simples 
Les parentés simples n’échappent pas aux imprécisions du langage. De nombreuses 
cultures désignent l’ensemble des cousins (y compris au-delà du premier degré) par le même 
terme, qui n’est autre que « frère » ou « sœur », alors même que leur langue dispose d’un terme 
spécifique [60]. Il ne s’agit pas d’une simple paresse du langage mais d’une indication d’une 
conception sociale qui associe tous les individus apparentés de la même génération, en particulier 
parce que ces individus résident ensemble ou participent ensemble aux manifestations de la vie 
sociale ou familiale. Là encore, le travail anthropologique impose la prise en compte des 
particularités culturelles dans l’analyse des résultats génétiques. 
3.6. LIGNEES UNIPARENTALES AU SEIN DE LA FAMILLE 
3.6.1. Remariage et polygamie 
Dans de nombreuses sociétés passées et actuelles, la mortalité masculine à l’âge adulte 
est plus importante que la mortalité féminine, l’espérance de vie des hommes est donc plus faible 
que celle des femmes [61]. Cette différence, ainsi que de nombreux facteurs culturels, tels que la 
patriarchie (la concentration masculine du pouvoir politique et social), ont pour conséquence la 
limitation du pouvoir reproducteur de certains hommes, soit parce qu’ils ont été éliminés, soit 
parce que l’accès aux femmes constitue et requiert un statut social et économique privilégié. Dans 
ces sociétés, la polygamie officielle est donc exclusivement polygynie, c’est-à-dire le mariage d’un 
homme avec plusieurs femmes. 
La polygynie est donc « simultanée », la famille comprenant un père et plusieurs mères, 
tous les enfants du père étant légitimes et l’infidélité masculine rarement considérée comme 
possible. La polyandrie (le mariage d’une femme avec plusieurs hommes) existe cependant et elle 
est en général « séquentielle » ; elle correspond au remariage d’une femme après un divorce ou 
le décès de son mari, les enfants étant légitimes tant qu’ils sont issus d’une union officielle et 
illégitimes s’ils sont issus d’une union hors mariage.  
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3.6.2. Distribution des lignées Y et mitochondriales 
Dans une société strictement monogame ou polygyne, et si l’on néglige l’existence 
d’enfants illégitimes, chaque famille comporte une seule lignée du chromosome Y, tous les 
garçons portant le même haplotype masculin, et une ou plusieurs lignées mitochondriales, selon 
le nombre de mères présentes. Une différence d’haplotype Y exclut alors un lien de parenté au 
premier ou au second degré, alors qu’une différence d’haplotype mitochondrial n’exclut pas une 
relation demi-frère/demi-sœur (HS). Dans certaines circonstances archéologiques, la présence 
d’une femme et de ses deux fils porteurs de lignées Y différentes est donc un indice d’une histoire 
familiale spécifique. 
Il faut ajouter à ces considérations la dispersion postnuptiale des individus. Dans les 
sociétés patrilocales (ou virilocales), les lignées Y sont des marqueurs spécifiques d’une aire 
géographique, alors que les lignées mitochondriales sont dispersées à chaque génération. Dans 
une société matrilocale (ou uxorilocale), la distribution des lignées est inversée.
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Chapitre 4 
Matériel : populations et marqueurs étudiés 
Les quatre groupes d’échantillons analysés au cours de ce travail de thèse (deux 
populations modernes et deux populations anciennes) sont issus de quatre études dont les 
objectifs étaient différents ; en conséquence, le nombre de parentés incluses et l’étendue des 
informations concernant ces parentés diffèrent selon les groupes. Les résultats pour les deux 
populations modernes, qui sont utilisées comme références, sont présentés aux Chapitres 6 et 7 
et ceux pour les deux populations anciennes aux Chapitres 8 et 9. 
Le premier groupe de 507 échantillons est issu de la population Béninoise et a été collecté 
par une équipe dirigée par le Dr. Audrey Sabbagh, pour répondre à la problématique de la 
résistance au paludisme des représentants de certains groupes ethniques en Afrique de l’Ouest. 
Parce que ces échantillons sont d’abord destinés à l’étude de la transmission des résistances au 
paludisme, ils sont associés à des informations exhaustives concernant l’appartenance ethnique 
et les relations de proche parenté. 
Le second groupe est issu de la population Yakoute moderne, dont une partie (64 sur 283) 
des échantillons a été collectée en 2014 par les membres du Laboratoire AMIS de Toulouse, en 
parallèle des opérations de fouilles archéologiques dirigées par le Pr. Éric Crubézy en République 
Sakha. J’ai collecté les 219 échantillons restants spécifiquement pour ce travail de thèse, au cours 
d’une mission de terrain de trois mois durant laquelle j’ai établi les généalogies de plus de 500 
individus et collecté 311 échantillons. Ce travail a été réalisé sous la tutelle du Pr. Christine Keyser, 
à Strasbourg, et du Pr. Sardana Fedorova, à Yakutsk. 
Les deux groupes anciens correspondent aux échantillons archéologiques issus des fouilles 
de la Mission Archéologique Française en Sibérie Orientale (MAFSO) dirigée par le Pr. Éric Crubézy 
en République Sakha durant les quinze dernières années et des Missions Archéologiques du 
Premier Empire des Steppes (MAPES), également dirigées par le Pr. Éric Crubézy. La première 
population dont sont issus ces échantillons est la population Yakoute du 15ème au 19ème siècle. Ce 
travail de thèse a été limité à l’analyse des 39 Yakoutes anciens pour lesquels 21 marqueurs STR 
ont pu être analysés mais certains résultats, pour la plupart déjà publiés, obtenus pour 15 
marqueurs STR sur 150 Yakoutes anciens seront discutés. La seconde population ancienne est 
celle de la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu, de l’Âge du Fer Mongol. Elle comprend 36 individus 
pour lesquels 21 marqueurs STR ont été étudiés par notre équipe. Ces individus sont désignés 
dans ce mémoire sous le nom de « Xiongnu de l’Altaï Mongol ». 
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4.1. POPULATIONS BENINOISES MODERNES 
4.1.1. Rappels historiques et composition ethnique 
Le Bénin est une république d’Afrique Occidentale [Figure 17], indépendante depuis 1960, 
ses frontières ayant été fixées en 1894 par l’empire colonial français, la région étant alors 
désignée sous le nom de Dahomey. Le contact avec les européens commence dès le 17ème siècle 
et s’intensifie avec l’installation de comptoirs commerciaux par les principaux empires présents 
en Afrique (Français et Britannique) et les marchands Néerlandais, Portugais et Danois. La partie 
sud (côte Atlantique) du Royaume de Dahomey (dont les frontières changent au cours de la 
période précoloniale) est connue sous le nom de « Côte des Esclaves » et constitue, avec les 
quelques pays voisins, le principal point de départ des navires négriers à destination des colonies 
européennes des Antilles et du continent américain. Avant le 17ème siècle, la situation politique 
n’est pas stable, mais partagée entre plusieurs entités, en particulier le Royaume de Dahomey au 
Sud-Ouest, dominé par le peuple Fon, plusieurs régions dominées par le peuple Yoruba, ainsi que 
des régions ethniquement plus diverses. 
 
Figure 17 – Situation géographique du Bénin 
Le Bénin partage une frontière, à l’Ouest, avec le Togo, au Nord-Ouest avec le Burkina-Faso, au 
Nord-Est avec le Niger et à l’Est avec le Nigéria. 
L’histoire et la géographie du Bénin en ont donc fait un pays où la diversité ethnique, 
culturelle et linguistique est exceptionnelle. Les populations incluses dans ce mémoire sont issues 
de deux ethnies, les Bariba et les Peuhls, qu’on peut distinguer en premier lieu par leur usage de 
différentes langues nigéro-congolaises, respectivement le Bariba et le Peuhl. Les Bariba sont aussi 
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majoritaires dans le pays, les peuples Peuhls étant plus nombreux, mais majoritaires à l’extérieur 
du Bénin. Cette composition ethnique n’est pas stricte et dépend largement de considérations 
linguistiques qui peuvent ne pas présenter de parallèle en génétique. Par ailleurs, il existe une 
distinction ethnique au sein des Peuhls, désignée par le terme « Gando », qui indique 
l’appartenance (historiquement) à une classe sociale inférieure, dont étaient issus les esclaves 
des Bariba. Parmi les Peuhls inclus dans ce mémoire, certains sont donc dits « Peuhls vrais » et 
certains « Peuhl Gando ». 
4.1.2. Démographie 
Le Bénin compte plus de 11 millions d’habitants [62] pour un territoire d’environ 114000 
km², ce qui correspond à une densité de population d’environ 90hab/km². Pour comparaison, la 
France a une densité de population d’environ 100hab/km². La population est concentrée sur la 
côte Atlantique, au Sud, mais les provinces dont proviennent les échantillons étudiés possèdent 
une densité de 10 à 50hab/km², ce qui reste comparable à d’autres pays qui comprennent un 
large territoire non urbanisé, comme de nombreux pays voisins du Bénin, ou encore l’Afrique du 
Sud et Madagascar. Le pays compte plus de 51% de femmes et le taux de fécondité est l’un des 
plus élevés du monde, avec presque 5 enfants par femme en moyenne (2 en France). En 
conséquence, le taux de croissance démographique est aussi élevé, à presque 3% par an (environ 
0,5% en France) [63]. 
4.1.3. Culture matrimoniale 
La polygamie est aujourd’hui légalement un régime d’exception au Bénin (depuis 2004), 
mais elle reste très répandue et est autorisée à la fois par les traditions culturelles et par la religion 
musulmane, pratiquée par environ 28% de la population, en particulier dans le Nord du pays, d’où 
proviennent nos échantillons. Les mariages polygames peuvent inclure plus de deux épouses, ce 
qui est le cas pour plusieurs familles étudiées ici. 
4.1.4. Marqueurs étudiés et sous-populations 
Parmi les 507 individus Béninois analysés, notre équipe a établi 305 profils STR autosomaux 
par analyse de fragments sur séquenceur capillaire (ABI 3500) pour 21 marqueurs, qui constituent 
les bases de données médico-légales en France et dans le monde (kit Qiagen Investigator 24plex 
QS® : D8S1179, D7S820, D3S1358, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433, D5S818, D21S11, 
CSF1PO, vWA, THO1, TPOX, D18S51, FGA, D1S1656, D12S391, D2S44, D10S1248, D22S1045 et 
SE33). L’équipe du Dr. Audrey Sabbagh a également produit 323 génotypes (environ quatre 
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millions de marqueurs SNP génotypés sur une puce Illumina HumanOmni5, sélectionnés pour leur 
couverture complète du génome humain [64,65]) dont 123 correspondent à des individus 
analysés en STR. 
Les échantillons peuvent également être répartis en quatre villages, Goufanrou (GFR, n=104 
pour les STR et n=79 pour les SNP), Gorgoba (GOR, n=124 pour les STR et n=138 pour les SNP), 
Tamandé (TAM, n=35 pour les STR et n=29 pour les SNP) et Kouboro (KOU, n=42 pour les STR et 
n=77 pour les SNP). Des informations ethniques étaient également disponibles pour certains 
échantillons, dans les trois groupes décrits plus haut : Bariba (n=72 pour les STR et n=37 pour les 
SNP), Peuhls vrais (n=126 pour les STR et n=35 pour les SNP) et Peuhls Gando (n=104 pour les STR 
et n=50 pour les SNP). 
4.2. POPULATIONS YAKOUTES MODERNES 
4.2.1. Rappels historiques et composition ethnique 
La République Sakha (ou Yakoutie) est une république autonome de la Fédération de 
Russie [Figure 18], intégrée à l’empire Russe au 17ème siècle. Elle tire son nom du peuple Yakoute 
(ou Sakha), qui constitue l’ethnie majoritaire et caractéristique de la Yakoutie. L’arrivée de 
populations Russes dans la région devient significative avec la révolution bolchevique au début 
du 20ème siècle. Avant cette période, les Yakoutes, terme qui désigne alors les locuteurs d’une 
langue turque, également appelée le « Yakoute », sont largement majoritaires et vivent déjà de 
l’élevage de chevaux et de bovins, ce qui est encore le cas aujourd’hui. Cette population s’est 
installée dans la région vers le 15ème siècle [66,67] et a progressivement chassé les populations 
autochtones de langue et de culture mongoles, toungouses (les langues toungouses sont parlées 
de la Sibérie centrale jusqu’à la Chine) ou encore très spécifiques de la Sibérie Orientale, comme 
les Youkaghirs ou les Tchouktches [68]. 
En conséquence de cette histoire complexe, la région est habitée par de nombreuses 
ethnies Sibériennes et par des populations ethniquement Russes, Ukrainiennes, Kazakhes ou 
d’autres dépendances de l’Empire Russe et de l’URSS, mais la domination Yakoute est marquée 
culturellement et démographiquement. Ce mémoire inclut une majorité de Yakoutes (n=261), 
ainsi que quelques Evènes, Evenks, Russes et des représentants ethnies minoritaires (n=22). 
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4.2.2. Démographie 
La population de la République Sakha est de moins d’un million d’habitants [69], pour une 
superficie de plus de 3 millions de kilomètres carrés. La densité de population est donc de 0,31, 
ce qui est largement inférieur à la Mongolie (environ 2hab/km²), l’état indépendant le moins 
densément peuplé au monde. Le taux de fécondité est d’environ 2 enfants par femme, ce qui est 
plus élevé que la moyenne Russe. En conséquence, l’accroissement naturel en Yakoutie n’est pas 
négatif mais stable, contrairement à celui de la Fédération de Russie. 
 
Figure 18 – Situation géographique de la Yakoutie au sein de la Fédération de Russie 
La République Sakha (Yakoutie) n’a pas de frontière extérieure à la Fédération de Russie. Elle est 
délimitée au Nord par les mers qui bordent l’Océan Glacial Arctique et voisine, à l’Ouest, de la 
Sibérie Centrale, à l’Est des territoires proches du détroit de Béring et au Sud des territoires les plus 
méridionaux de la Sibérie Orientale. Plus d’un tiers de son territoire se situe au Nord du Cercle 
Polaire Arctique et de grands fleuves, en particulier la Léna, la traverse du Sud au Nord. 
4.2.3. Culture matrimoniale 
La polygamie a pu exister en Yakoutie avant la christianisation qui a suivi la colonisation 
Russe [70]. Néanmoins, cette forme de mariage n’était pas la norme, même avant le début de 
l’influence orthodoxe dans cette région du monde. Les travaux historiographiques [66], ainsi que 
les travaux de collecte réalisés durant cette thèse, ont cependant recensé de nombreux cas de 
remariage ou d’adoption, y compris d’adoption d’individus apparentés (neveux et nièces). La 
libéralisation du divorce et le mouvement des hommes en fonction des opportunités 
économiques implique en particulier le remariage des femmes et donc la présence de 
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nombreuses paires de demi-frères ou demi-sœurs dans la population. Il existe également des 
différences significatives de choix matrimoniaux – spécifiquement de résidence postnuptiale – 
entre les communautés rurales et les communautés urbaines [71], ce qui implique que le partage 
des lignées féminines et masculines dépend aussi de la situation sociale des individus. 
4.2.4. Marqueurs étudiés 
Les 283 individus de la population ont été analysés au sein de notre laboratoire pour les 
mêmes 21 STR que les individus Béninois. Par ailleurs, 36 individus ont été analysés pour les 90 
SNP inclus dans le panel HID-Ion AmpliSeq™ Identity (Thermo Fisher Scientific). Les publications 
précédentes présentaient soit ces 21 marqueurs STR, soit 17 marqueurs STR, qui sont inclus dans 
le panel utilisé pour cette thèse. 
4.3. POPULATIONS YAKOUTES ANCIENNES 
4.3.1. Rappels historiques et composition ethnique 
Comme exposé plus haut, l’expansion des populations Yakoutes a été parallèle à la 
colonisation Russe de la Sibérie Orientale à partir du 17ème siècle [68]. A mesure de la progression 
de la christianisation, le nombre d’inhumations a augmenté, jusqu’au 19ème siècle, où des 
cimetières chrétiens sont établis. Les ethnies représentées dans la population ancienne étaient 
comparables aux ethnies encore présentes en Yakoutie aujourd’hui, mais le nombre de leurs 
représentants a largement chuté avec l’expansion Yakoute et la période soviétique. Il est donc 
possible que certains individus issus des fouilles archéologiques soient génétiquement associés 
aux populations d’éleveurs de rennes ou à d’autres populations Sibériennes, différentes de la 
population Yakoute. 
4.3.2. Culture funéraire 
Après plus de quinze années de fouilles archéologiques, il apparaît que le nombre 
d’individus inhumés avant les premiers succès de la christianisation ne correspond qu’à une part 
très faible de la population [68]. Les analyses des lignées maternelles et paternelles [52] ont 
permis de montrer que la sélection funéraire a été majoritairement dépendante du statut social 
et de l’appartenance à quelques familles de l’élite dont les membres étaient présents à travers le 
vaste territoire de la Yakoutie. La population archéologique ne correspond donc pas à la diversité 
génétique passée. 
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4.3.3. Marqueurs étudiés 
Les différents travaux effectués sur les 200 individus issus des fouilles archéologiques 
[10,11] ont établi 111 profils génétiques pour 15 STR (kit AmpFlSTRs Identifiler de Life 
Technologies : D8S1179, D7S820, D3S1358, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433,D5S818, 
D21S11, CSF1PO, vWA, THO1, TPOX, D18S51 et FGA) et 39 profils pour 21 STR (kit GlobalFiler de 
Life Technologies, cinq STR supplémentaires : D1S1656, D12S391, D2S44, D10S1248, D22S1045 
et SE33). Pour environ 50 individus anciens, aucun profil suffisamment complet n’a pu être établi. 
Par ailleurs, les 90 SNP du panel HID ont été analysés pour 4 Yakoutes anciens d’intérêt, dont 
l’ADN était particulièrement bien conservé. Parmi ceux-ci, 3 ont permis d’établir des profils d’une 
qualité satisfaisante. 
4.4. XIONGNU DE L’ALTAI MONGOL (ÂGE DU FER) 
4.4.1. Rappels historiques et composition ethnique 
La nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu (TUK [Figure 19]) est un ensemble de plusieurs 
centaines de sépultures associées à la culture Xiongnu, qui ne correspond pas à une seule 
population, mais à la confédération de plusieurs peuples dans la Steppe Mongole (plusieurs 
millions de km²) entre le 3ème siècle avant notre ère et le 2ème siècle de notre ère. La composition 
ethnique de la nécropole est donc potentiellement très diverse et sa correspondance avec une 
éventuelle diversité génétique reste à démontrer. 
 
Figure 19 - Situation de la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu (TUK) en Mongolie 
Cette nécropole de l’Âge du Fer se situe au centre de la Mongolie, dans un espace 
archéologiquement et culturellement riche. La position géographique du site aurait également été 
centrale à l’apogée de l’empire Xiongnu. 
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4.4.2. Culture matrimoniale, culture funéraire 
En l’absence d’informations culturelles précises et étant donné l’ancienneté et la diversité 
des sociétés Xiongnu, il convient de ne pas exclure ou supposer quelles ont pu être leurs pratiques 
matrimoniales ou funéraires. On ne peut écarter une éventuelle polygamie de faible ampleur, le 
remariage, l’adoption ou l’inhumation préférentielle de certains individus. Dès lors, les résultats 
de parenté peuvent être caractéristiques de la nécropole ou du groupe humain étudié mais il 
n’est pas possible d’en tirer des conclusions quant aux pratiques de toute la population ancienne. 
4.4.3. Marqueurs étudiés 
Pour les 36 individus de la nécropole, 21 marqueurs STR ont été analysés (avec le kit 
GlobalFiler cité plus haut), les mêmes marqueurs que pour les échantillons Béninois, Yakoutes 
modernes et Yakoutes anciens (plusieurs kits différents) et une majorité a fourni des profils STR 
complets. Parmi ces individus, 8 ont également été analysés pour les 90 SNP du panel HID. Le taux 
de réussite du génotypage est élevé mais aucun de ceux-ci n’a fourni un profil complet pour les 
90 marqueurs.  
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Chapitre 5 
Méthodes statistiques d’analyse des parentés 
Dans ce travail, trois méthodes de détection des parentés ont été appliquées aux données 
issues des populations modernes, anciennes (archéologiques) et simulées. Ces méthodes sont les 
Likelihood Ratios (LR ou « rapports de vraisemblance »), l’Identity-by-Descent (IBD ou « Identité 
par ascendance ») paire par paire et une nouvelle méthode, développée dans le cadre de ce 
travail de thèse afin exploiter le potentiel des données issues du séquençage de nouvelle 
génération (NGS) dans la détection des parentés complexes et l’étude des paires d’individus 
isolées. Cette dernière méthode s’attache à estimer les proportions de SNP qui sont IBS (Identity-
by-State ou « Identité par état ») en fonction des fréquences alléliques. 
Ces trois méthodes dépendent en premier lieu du partage des allèles par ascendance 
[53,72,73,74] entre deux individus [Figure 20, Tableau 1], noté « IBD », ou « Identité par 
ascendance », qui constitue la mesure discriminante entre les relations de parenté. La méthode 
des LR dépend des allèles IBD pour le calcul des probabilités à partir des fréquences alléliques, la 
méthode des IBD paire par paire s’attache à déterminer directement quelle portion du génome 
est partagée par ascendance et enfin, la méthode développée au cours de ce travail s’appuie sur 
une extension des coefficients de partage IBD (k0, k1 et k2), pour les appliquer dans les cas 
particuliers correspondant à l’étude de l’ADN ancien. 
On note k0 la probabilité que les deux individus d’une paire ne partagent aucun allèle à un 
locus par ascendance commune (IBD). De la même façon, k1 et k2 sont les probabilités de partager 
1 ou 2 allèles IBD. La Figure 20 présente la méthode de calcul de ces coefficients IBD. Il faut ici 
noter la différence entre IBD et IBS (« Identity-by-State » ou « identité d’état », qui désigne tous 
les allèles partagés, par ascendance ou non). L’analyse permet d’observer les allèles IBS et la 
proportion d’allèles IBD est nécessairement une quantité estimée. 
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Figure 20 - Calcul des coefficients IBD pour une paire Frère/Sœur 
Deux parents de génotype A/B et C/D sont à l’origine de 4 génotypes possibles dans la génération 
suivante : A/C, A/D, B/C et B/D. 
Parmi les 16 combinaisons de deux enfants possibles on observera 25% de paires ne partageant 
aucun allèle IBD, 50% un seul allèle IBD et 25% deux allèles IBD.  
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k0 : proportion de loci pour lesquels aucun allèle n’est partagé ou probabilité d’exclusion des loci 
pour une relation de parenté donnée. 
k1 : proportion de loci pour lesquels un allèle est partagé ou probabilité de partage d’un allèle IBD 
à un loci pour une relation de parenté donnée. 
k2 : proportion de loci pour lesquels deux allèles sont partagés ou probabilité de partage de deux 
allèles IBD à un loci pour une relation de parenté donnée. 
PO : Parent-Offspring, parent-enfant 
FS : Full-Siblings, frères ou sœurs 
HS : Half-Siblings, demi-frères ou demi-soeurs 
AV : AVuncular, oncle-tante/neveu-nièce 
GC : GrandChild, grand-parent/petit-enfant 
CO : COusins 
GGC : Great-GrandChild, arrière-grand-parent/arrière-petit-enfant 
GAV : Great AVuncular, grand-oncle/petit-neveu 
CO2 : COusins, 2nd degree, cousins au second degré 
U : Unrelated, non-apparentés 
  
Relation de parenté k0 k1 k2 
PO 0 1 0 
FS 1/4 1/2 1/4 
HS/AV/GC 1/2 1/2 0 
CO/GGC/GAV 3/4 1/4 0 
CO2/… 15/16 1/16 0 
U 1 0 0 
Tableau 1 - Coefficients IBD 
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Les Likelihood Ratios constituent la méthode classique de la génétique médico-légale [20], 
notamment dans le cadre de la recherche de filiations (généralement de paternités), de l’analyse 
de mélanges d’ADN ou de l’identification d’un individu par l’analyse de l’ADN des membres de sa 
famille. Cette méthode, comme d’autres méthodes classiques [75], est applicable à différents 
marqueurs, y compris des marqueurs bi-alléliques [76], mais elle est en général associée aux 
panels STR d’identification, à l’origine des bases de données nationales et internationales (dont 
certaines peuvent fournir des fréquences alléliques de référence). La méthode dépend de 
l’estimation de la probabilité des génotypes observés sous différentes hypothèses de parenté et 
de non-parenté. Il est alors possible d’établir une probabilité pour chaque catégorie de parenté 
testée, à partir des rapports de vraisemblance (une méthode qui sera exposée plus bas). 
La méthode des estimations IBD paire par paire s’attache à établir une distinction entre les 
marqueurs identiques partagés par ascendance commune et les marqueurs identiques qui n’ont 
pas été hérités d’un ancêtre commun aux deux individus d’une paire. Cette méthode n’est 
applicable qu’à des données génomiques, c’est-à-dire à de grands nombres de marqueurs SNP 
par exemple. 
Une troisième méthode, développée pour les besoins de ce travail de thèse, a été conçue 
pour répondre à deux inconvénients liés aux recherches de parentés en contexte archéologique 
ou médico-légal. En effet, il est parfois nécessaire d’analyser des populations de cimetière de très 
petites tailles (quelques dizaines d’individus) et de procéder sans information préalable quant à 
l’origine biogéographique des individus. Cette troisième méthode s’attache donc à ne considérer 
que les marqueurs dont la variabilité est démontrée, y compris en l’absence de fréquences 
alléliques fiables, et à estimer les proportions de marqueurs IBS en fonction des fréquences 
alléliques (qui sont inconnues). Cette méthode peut également être utilisée pour l’identification 
des parentés complexes, si certains paramètres sont réunis. 
Ces trois méthodes seront appliquées systématiquement à toutes les données présentées 
dans le chapitre suivant. Leur efficacité et leur fiabilité sera estimée et discutée selon trois 
critères : la détermination des parentés connues, l’absence de faux-positifs et la capacité à 
discriminer des parentés complexes ou distantes, en particulier les paires de demi-frères et de 
cousins. 
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5.1. LIKELIHOOD RATIOS (LR) 
5.1.1. Principe de la méthode : la probabilité du génotype observé 
La méthode des Likelihood Ratios (« rapports de vraisemblance ») dépend en premier lieu 
du calcul de la probabilité qu’un génotype soit observé en considérant une relation de parenté 
donnée (ou l’absence d’une telle relation). Pour tout génotype isolé, on peut d’abord calculer une 
probabilité d’apparition qui dépend des fréquences alléliques utilisées (et donc de la population 
de référence qui a servi à déterminer ces fréquences). Dans une population qu’on suppose être à 
l’équilibre de Hardy-Weinberg, on peut déterminer la probabilité d’un génotype a/b 
(hétérozygote pour le marqueur) ou a/a (homozygote pour le marqueur) avec l’une des deux 
équations suivantes : 
Pr(G = a/b) = 2papb 
Pr(G = a/a) = pa2 
Où pa est la fréquence de l’allèle « a » et pb la fréquence de l’allèle « b ». Par exemple, la 
probabilité qu’un individu porte les allèles 11 et 14 au locus D8S1179 est égale à 2p11p14. La 
probabilité du profil STR ou SNP complet (en supposant que tous les marqueurs soient 
indépendants) est le produit des probabilités de tous les loci [Figure 21]. 
 
 
Figure 21 - Probabilité d'un génotype 
Soit Pr(G) la probabilité d’occurrence d’un génotype G dans une population en fonction des 
fréquences alléliques STR, avec px, la fréquence d’un allèle x. 
 
 
 
 
 
63 
2 – MATERIELS ET METHODES CHAPITRE 5. METHODES STATISTIQUES D’ANALYSE DES PARENTES 
5.1.2. Vraisemblance des génotypes en fonction du lien de parenté 
Pr(H|G) désigne la probabilité de l’hypothèse H étant donné l’observation des génotypes. 
On appelle « vraisemblance » la probabilité inverse Pr(G|H) qui désigne la probabilité des 
génotypes sous l’hypothèse H. Pr(G|PO) est donc la vraisemblance de G sous l’hypothèse PO. Le 
Théorème de Bayes [77] permet d’exprimer Pr(H|G) en fonction de Pr(G|H) : 
Pr(H|G) =  
Pr(H) ×  Pr(G|H)
Pr(G) 
 
Où Pr(H) et Pr(G) sont les probabilités a priori de H et G, qui seront discutées plus bas. 
Pour chaque catégorie de parenté, il est possible d’établir la vraisemblance des deux génotypes 
d’une paire [78]. Cette probabilité dépend des coefficients IBD et des fréquences alléliques des 
marqueurs utilisés [Tableau 2]. Chaque paire de génotypes a donc une vraisemblance définie par 
les fréquences alléliques, qui est pondérée par les coefficients IBD, eux-mêmes dépendants de la 
relation de parenté étudiée. 
Génotype A Génotype B 
Probabilité de la paire de génotypes 
pour n’importe quelle relation de 
parenté testée 
a/a a/a k2pa2 + k1pa3 + k0pa4 
a/a b/b k0pa2pb2 
a/a a/b k1pa2pb + 2k0pa3pb 
a/a b/c 2k0pa2pbpc 
a/b a/b 2k2papb + k1papb(pa+pb) + 4k0pa2pb2 
a/b a/c k1papbpc + 4k0pa2pbpc 
a/b c/d 4k0papbpcpd 
Tableau 2 - Probabilités des paires de génotypes 
La probabilité d’une paire de génotypes peut être exprimée en fonction des coefficients IBD et des 
fréquences des allèles a, b, c et d, respectivement pa, pb, pc et pd. 
Le calcul de la vraisemblance d’une paire de génotypes en fonction des fréquences et de 
la relation de parenté peut ainsi être effectué [Tableau 2]. Soit G une paire de génotypes G1=a/b 
et G2=a/c et H toute relation testée : 
Pr(G|H)  =  k1papbpc + 4k0pa2pbpc 
On teste par exemple les relations FS et HS. Comme vu plus haut [Tableau 1], pour une 
relation FS on a k1 = ½ et k0 = ¼ et pour une relation HS on a k1 = ½ et k0 = ½. D’où : 
Pr(G|FS)  =  ½ papbpc + ¼ x 4k0pa2pbpc =  ½ papbpc + pa2pbpc 
Pr(G|HS)  =  ½ papbpc + ½ x 4k0pa2pbpc =  ½ papbpc + 2pa2pbpc 
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Il existe deux catégories de parenté particulières. La vraisemblance des génotypes de deux 
individus non-apparentés (U ou « Unrelated ») est simplement égale au produit de la probabilité 
de chaque génotype (l’intersection de deux probabilités indépendantes), car elle ne dépend pas 
du partage d’allèles par ascendance commune. On peut noter : 
Pr(G1) = A 
Pr(G2) = B 
Pr(G1∩G2) = A x B 
En ce sens, il ne s’agit pas d’une catégorie de parenté, mais de la valeur seuil généralement 
utilisée par les tests statistiques pour déterminer la probabilité des autres catégories de parenté. 
La catégorie de parenté Parent-Enfant, notée PO, est également particulière, parce qu’elle 
suppose la transmission d’un allèle pour chaque marqueur. Cela signifie que chaque locus 
présente au moins un allèle partagé et que la probabilité de transmission de cet allèle partagé est 
de 50% si le parent est hétérozygote pour le marqueur et de 100% s’il est homozygote. Si au moins 
un locus ne présente pas d’allèle partagé (constituant une exclusion allélique), la vraisemblance 
des génotypes sous l’hypothèse d’une parenté PO sera égale à zéro. On peut par exemple calculer, 
pour un parent supposé P=a/a et un enfant supposé E=b/b : 
k0 = 0 
Pr(G|PO) = k0pa2pb2 = 0 x pa2pb2 = 0 
Cela étant vérifié pour toutes les fréquences alléliques, une exclusion allélique invalidera 
automatiquement toute relation PO supposée, à moins de prendre en compte la possibilité d’une 
ou plusieurs mutations. Dans l’analyse de nombres importants de marqueurs (milliers ou millions 
de SNP), il est nécessaire d’inclure un taux de mutation dans les calculs, afin de ne pas éliminer 
des parentés PO réelles pour lesquelles il y aurait justement eu mutation ou erreur de 
détermination des allèles. 
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5.1.3. Comparaison des probabilités : rapports de vraisemblance et probabilité postérieure 
La vraisemblance des génotypes étant déterminée, l’objectif des tests de parenté est d’établir 
Pr(PO|G), la probabilité de l’hypothèse PO pour un ensemble de génotypes observés. Le 
théorème de Bayes décrit plus haut peut être exprimé sous forme de « ratio » (le rapport de deux 
probabilités), en fonction des probabilités a priori et des vraisemblances des génotypes : 
Pr(PO|G)
Pr (U|G)
=  
Pr(PO)  ×  Pr(G|PO)
Pr(G) 
 × 
Pr(G)
Pr(U) ×  Pr(G|U) 
=
 Pr(G|PO)
Pr(G|U) 
 ×  
 Pr(PO)
Pr(U) 
  
Etant donné qu’il n’est en général pas possible d’exprimer numériquement les hypothèses de 
parenté présentées par la justice ou l’archéologie, on présuppose que les deux probabilités a 
priori sont égales, c’est-à-dire que le rapport Pr(PO)/Pr(U) est égal à 1 et peut être négligé. On 
considère donc que le rapport des probabilités est égal au LR correspondant : 
Pr (PO|G)
Pr (U|G)
=
 Pr(G|PO)
Pr(G|U) 
= LRPO/U 
Bien que les LR soient suffisants pour identifier quelle catégorie de parenté est favorisée 
par les tests, il est parfois nécessaire de pouvoir présenter une probabilité entre 0 et 1, en 
particulier dans le domaine juridique. Pour ce faire, on doit pouvoir montrer (ou supposer) que 
les deux catégories de parenté testées sont les seules envisageables ou, en d’autres termes pour 
l’exemple présenté ici, que PO et U sont la liste exhaustive des événements possibles et que la 
somme de leurs probabilités vaut donc 1. La probabilité postérieure est alors donnée par la 
formule suivante : 
Pr(PO)posterior = 1 −  
1
LRPO/U
  
Il faut noter qu’il est possible de calculer des LR entre n’importe quelles catégories de 
parenté, en comparant par exemple PO à FS ou FS à HS. Il n’est cependant pas possible de calculer 
le LR de U, car la probabilité d’une paire de génotypes est égale à leur vraisemblance sous 
l’hypothèse U. D’où : 
Pr(U|G) =  
Pr(U)  ×  Pr(G|U)
Pr(G) 
 
Pr(G|U) = Pr(G) 
D’où : 
Pr(U|G) = Pr(U) 
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La probabilité de U n’est pas affectée par la vraisemblance des génotypes observés. Il 
convient donc de calculer tous les LR par rapport à U et d’interpréter chaque test pour chaque 
catégorie de parenté. On n’établira pas la probabilité que deux individus ne soient pas 
apparentés, au contraire on rejettera les probabilités de parenté trop faibles. 
5.1.4. Logiciels utilisés et paramètres d’application 
Le logiciel Familias [79,80] a été conçu pour l’application systématique de la méthode des 
LR à des cas de parenté. Il permet la recherche d’individus apparentés sans informations 
préalables en calculant, pour chaque paire d’individus (chaque duo), le LR de chaque catégorie de 
parenté. Il permet également le calcul de LR complexes pour des généalogies comprenant trois 
individus (trios) ou plus. Le logiciel supporte la sélection de fréquences adaptées, la prise en 
compte du taux de mutation et le calcul de la probabilité postérieure de parenté pour chaque LR 
calculé. 
Les auteurs du logiciel Familias ont également produit un manuel pour l’application des 
LR avec le langage de programmation R [81]. L’automatisation des LR dans R nous a permis de 
tester systématiquement la parenté de 774 individus anciens et modernes (assemblés en plus de 
80000 paires) et de comparer directement les résultats de ces tests. Le package Familias pour R 
[82,83] donne accès à toutes les fonctionnalités du logiciel, et permet donc l’utilisation de 
fréquences et de taux de mutation adaptés [84] et le calcul des probabilités de parenté. 
5.1.5. Fréquences alléliques utilisées 
Les LR peuvent s’appliquer aux STR comme aux SNP mais la nature bi-allélique des SNP 
implique que leur pouvoir discriminant est inférieur à celui des STR, à nombre égal [76]. Les profils 
STR utilisés dans ce mémoire comprennent 21 marqueurs, certains individus ayant également été 
soumis à l’analyse de 90 SNP d’identification, et une partie des individus Béninois à l’analyse de 
plus de 4 millions de SNP (voir 4.1.4. Marqueurs étudiés). Les LR peuvent être appliqués à tous 
ces marqueurs, en nombre variable, les fréquences alléliques étant spécifiques à chaque locus. 
La première méthode d’estimation des fréquences alléliques consiste à les calculer 
directement à partir de la population étudiée (fréquences totales). L’avantage principal est qu’il 
s’agit d’une procédure qui n’implique pas de critères de sélection des individus représentatifs. 
Cependant, la présence d’individus apparentés dans la population introduit un biais, la fréquence 
des allèles partagés étant surestimée, alors que le calcul de la vraisemblance d’un génotype 
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suppose une population de référence sans aucun apparenté. Le premier type de LR présenté est 
donc calculé à partir de la population totale. 
Les paramètres d’application des LR peuvent être respectés en n’incluant pas les individus 
apparentés dans le calcul des fréquences alléliques. Cela implique cependant une méthode 
d’élimination des individus. Les fréquences désignées comme « U », pour « Unrelated » dans ce 
mémoire, sont issues de l’élimination d’une partie des individus impliqués dans les relations de 
premier degré (PO et FS), effectuée automatiquement dans R selon les parentés déterminées sur 
fréquences totales. Les individus sont ensuite classés selon le nombre de relations PO ou FS 
auxquelles ils participent, et éliminés un par un jusqu’à ce qu’aucune relation de premier degré 
ne soit détectable. Cette méthode permet de conserver le maximum d’individus, ce qui est utile 
dans le calcul de fréquences fiables. 
Les populations modernes étudiées sont constituées d’individus contemporains dont 
l’origine ethnique a pu être déterminée. Les deux populations anciennes présentées dans ce 
mémoire comportent une diversité ethnique qu’il n’est pas possible d’estimer a priori. Cela 
signifie que les fréquences alléliques estimée ne correspondent pas à une population ancienne, 
mais à la « population de cimetière » qui est étudiée. Les LR sont également calculés avec les 
fréquences totales et les fréquences U, mais le petit nombre d’échantillons anciens implique des 
limites particulières qui seront discutées. 
5.1.6. Méthodes de comparaison de la qualité des résultats 
La qualité de la détermination des parentés pour les échantillons modernes doit être 
estimée par deux taux de réussite : la confirmation des relations déclarées, c’est-à-dire l’efficacité 
de la méthode, et la confirmation des relations détectées, c’est-à-dire la fiabilité de la méthode. 
Les relations déclarées sont issues des généalogies établies par l’étude de terrain et 
correspondent aux déclarations des individus prélevés. Ces relations sont formalisées en 8 
catégories [Tableau 3], qui sont aussi utilisées dans l’interprétation des tests statistiques de 
parenté. Une relation déclarée est dite « confirmée » par l’une des trois méthodes présentées 
(LR, IBD paire par paire et fréquences variables) si la probabilité de la relation est la plus élevée 
au sein de toutes les relations testées, qui sont PO, FS, HS et CO (et CO2 pour les LR). L’absence 
de parenté (« U ») peut aussi être considérée comme « confirmée » si la probabilité de U est 
supérieure à toutes les autres probabilités. On considère PO, FS, HS, CO, CO2 et U comme une 
suite de parentés de proximité décroissante. En conséquence, une parenté déclarée peut être 
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« sous-estimée », par exemple si un test identifie HS alors que les individus se déclarent FS, ou 
« surestimée », dans le cas inverse. Par définition, PO ne peut pas être surestimée et U ne peut 
pas être sous-estimée. Quelques cas sont dits « problématiques », par exemple en présence d’une 
parenté déclarée PO avec une exclusion allélique. Cette erreur de détermination pouvant être 
liée à une mutation, les cas correspondants ne sont pas pris en compte dans le calcul des taux de 
réussite. 
Catégorie 
de parenté 
Détectée (DET)/ 
Déclarée (DEC) 
Parenté généalogique correspondante 
PO DET+DEC « Parent/enfant ». 
FS DET+DEC « Frère/sœur ». 
HS 
AV 
GC 
DET+DEC « Demi-frère/demi-sœur », « Tante/neveu » et « Grand-
parent/petit-enfant ». 
CO 
GGC 
GAV 
DET+DEC « Cousin germain », « Arrière-grand-parent/arrière-petit-
enfant » et « Grand-tante/petit-neveu ». 
CO2 DET+DEC « Cousin au second-degré », c’est-à-dire une paire d’individus 
qui partagent un couple d’arrière-grands-parents. 
<CO2 DET « Moins que cousin au second-degré » désigne, pour les 
relations détectées, toute relation plus éloignée que CO2. 
U 
HW 
AD 
AL 
DEC « Unrelated » ou « Non-apparentés », « Husband/Wife » ou 
« Mariés », « Adoption » et « Alliance ». Des catégories de 
non-parenté ou de parenté strictement civile, qui ne peuvent 
pas être détectées. Elles sont appliquées aux relations 
déclarées. 
UN DET « Unknown » ou « Inconnue » utilisé comme relation 
supposée pour les relations détectées auxquelles ne 
correspond aucune déclaration et qui ne peuvent pas être 
déterminées à partir d’autres relations 
Tableau 3 - Catégories de parenté 
Dénomination des catégories de parenté selon qu’elles sont détectées ou déclarées préalablement 
(et destinées à être vérifiées). Il faut noter la notation « <CO2 », qui désigne toutes les paires pour 
lesquelles on a pu exclure toutes les relations testées. En pratique, ces paires sont considérées 
comme étant non-apparentées mais en l’absence de résultats pour des relations plus distantes, 
on ne peut pas exclure une relation CO3 par exemple. 
Une relation détectée est dite « confirmée » si elle correspond à une relation déclarée. 
Une relation détectée peut également être une « sous-estimation » ou une « surestimation » 
d’une parenté déclarée. Enfin, de nombreuses parentés détectées ne sont pas confirmables mais 
ne doivent pas être considérées comme des erreurs en l’absence d’informations généalogiques 
supplémentaires. Ces parentés sont dites « Inconnues » (ou « UN » pour « Unknown ») et ne sont 
pas incluses dans le calcul du taux de réussite d’une méthode. 
 
69 
2 – MATERIELS ET METHODES CHAPITRE 5. METHODES STATISTIQUES D’ANALYSE DES PARENTES 
5.1.7. Limites théoriques 
Les LR sont, par définition, dépendants des hypothèses de parenté formulées a priori. Il 
est possible de proposer des hypothèses complexes (si les coefficients de partage IBD 
correspondants sont identifiables), mais les résultats des tests ne permettent pas de suggérer une 
relation de parenté non-testée. Par exemple, le rejet des hypothèses PO, FS, HS et CO ne constitue 
pas une indication que CO2 est plus probable, chaque hypothèse est indépendante. Par ailleurs, 
comme noté plus haut, il n’est pas possible d’établir une probabilité pour U avec la méthode des 
LR. 
5.1.8. Limites d’application : petites populations mal définies et ADN dégradé 
Même dans les conditions techniques idéales (profils génétiques de qualité et sans 
ambigüités), l’étude des populations anciennes implique deux limites spécifiques : 
l’hétérogénéité des échantillons et un nombre limité d’individus. Parce que l’application des LR 
requiert la constitution de fréquences de référence, elles doivent habituellement être construites 
à partir des restes humains provenant d’une nécropole ou d’un ensemble de nécropoles. En 
conséquence, elles représentent en général un mélange d’individus issus de plusieurs cultures, 
ethnies ou époques. Cela introduit une variabilité supplémentaire qu’il n’est pas possible de 
mesurer. 
Il faut ajouter à ces deux limites les conséquences de la dégradation de la molécule d’ADN 
au cours du temps. En effet, certains prélèvements ne permettent pas d’obtenir de profils STR 
complets ou même presque complets. Les individus doivent donc être écartés de l’analyse alors 
qu’il est possible qu’ils aient été membres d’une généalogie complète qui devient alors non-
identifiable. Un problème plus sérieux et le drop-out de certains allèles, c’est-à-dire l’incapacité 
de la technique à déterminer certains allèles qui étaient pourtant présents dans l’ADN de 
l’individu vivant. Cela signifie que des loci en apparence homozygotes peuvent être issus du drop-
out d’un allèle à des loci hétérozygotes. Il existe des méthodes statistiques pour évaluer la 
probabilité qu’un drop-out ait eu lieu [85,86], cependant il peut être difficile d’inclure ces 
probabilités dans les tests de parenté. 
La petite taille des populations étudiées implique que certains allèles ne sont présents 
qu’en un seul exemplaire parmi tous les profils déterminés ou en deux exemplaires, chez deux 
individus apparentés (ils sont désignés dans ce mémoire par le terme « allèles rares »). Si le 
processus d’élimination des apparentés qui est indispensable à la constitution des fréquences 
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alléliques a éliminé un allèle de la population, sa fréquence doit être réintroduite lors des calculs. 
Ce mémoire utilise une fréquence minimum pour tout allèle réintroduit de cette façon. Soit 
pa=1/N, où pa est la fréquence de l’allèle concerné et N est le nombre total d’allèles dans la 
population. Les fréquences sont ensuite normalisées pour que leur somme soit égale à 1. Les 
différences entre les fréquences d’origine et les fréquences réintroduites sont minimes mais elles 
constituent un biais. 
5.2. ESTIMATION DE L’IBD (IDENTITY-BY-DESCENT) PAIRE PAR PAIRE 
5.2.1. Principe de la méthode 
Plusieurs logiciels proposent une estimation de différentes mesures de l’IBD entre deux 
génomes ou deux génotypes afin de permettre une détermination des parentés [87]. Ces mesures 
sont : les proportions de marqueurs (SNP) IBD 0, 1 et 2 (voir introduction de ce chapitre), la taille 
maximale des segments partagés du génome ou une mesure du degré de relatedness, 
directement corrélée à une estimation de parenté. Nous avons sélectionné une méthode 
d’estimation des proportions IBD 0, 1 et 2 afin d’observer en détail l’influence de la taille du 
groupe étudié sur les estimations de parenté. L’obtention directe d’une détermination de parenté 
aurait permis d’estimer l’efficacité et la fiabilité des méthodes mais pas d’identifier les causes 
d’une éventuelle diminution de la qualité dans des conditions défavorables. 
5.2.2. Logiciels utilisés et paramètres d’application 
Les données SNP destinées à l’application de la méthode IBD ont été traitées dans le 
logiciel PLINK [88] et les tests systématiques de parenté ont également été mis en place avec ce 
logiciel (fonction ‘--genome’).  Il existe plusieurs autres programmes dont les paramètres et les 
méthodes présentent des différences importantes. PLINK a été sélectionné pour sa rapidité [87] 
dans le traitement d’un grand nombre d’échantillons (323 individus). 
Il est possible d’utiliser la méthode des IBD paire par paire pour vérifier des parentés 
déclarées et rassemblées par famille. Cependant, l’objectif de cette thèse étant l’évaluation de la 
méthode dans les circonstances caractéristiques de l’étude de l’ADN ancien, ces informations de 
parenté connues n’ont pas été utilisées en tant que paramètre de l’analyse. 
Dans tous les tests présentés, on suppose l’indépendance des marqueurs utilisés, c’est-à-
dire l’absence d’un déséquilibre de liaison qui pourrait amener les individus à partager des SNP à 
cause de leur proximité sur la molécule d’ADN, qui réduit la probabilité d’une recombinaison 
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entre les marqueurs lors de la gamétogenèse. Il faut donc éliminer le déséquilibre de liaison entre 
les SNP, ce qui est réalisable dans PLINK (fonction ‘--indep’). La valeur seuil de facteur d’inflation 
de la variance (VIF) a été définie sur 2. En l’absence complète de corrélation, la VIF est égale à 1, 
et on considère qu’une valeur supérieure à 10 indique une forte multi-colinéarité des variables 
[89]. En présence de parentés, la colinéarité des variables (SNP partagés) n’est pas 
nécessairement nulle, en raison du partage d’allèles par ascendance commune récente. Une 
valeur de 1 conduirait alors à l’élimination de la majorité des SNP, ne permettant alors pas 
l’application des tests IBD. 
Il est possible, dans PLINK, de sélectionner les SNP pour lesquels une valeur de MAF (Minor 
Allele Frequency, ou fréquence de l’allèle minoritaire) est dépassée (fonction ‘--maf’). Cela 
permet d’éliminer avant l’analyse les marqueurs très peu variables, et donc partagés par tous les 
individus. Un seuil MAF de 1% pour une population de 323 individus correspond à l’élimination 
de tous les SNP qui présentent moins de 4 allèles mutés. Même en considérant un taux de réussite 
de 99,9% du génotypage, plusieurs milliers des quatre millions de SNP analysés présenteront au 
moins 4 allèles mutés qui sont la conséquence d’erreurs de génotypage. La méthode a néanmoins 
été appliquée sans élimination des SNP très peu variables, pour reproduire les conditions 
d’application de l’étude de l’ADN ancien. En effet, dans les circonstances non-optimales 
constituées par exemple par l’étude d’une paire isolée ou d’un groupe réduit, il n’est pas possible 
d’effectuer cette opération. Cela signifie que pour une population de 300 individus, l’estimation 
de la variabilité sera plus fiable que pour un groupe de 30 individus. 
Les tests IBD ont été appliqués à tous les échantillons Béninois dont les SNP ont été 
analysés, regroupés en plusieurs ensembles : la population totale, 4 villages (GOR, GFR, KOU, 
TAM) et trois ethnies (Bariba, Peuhl vrai et Peuhl Gando). On peut considérer que ces ensembles 
correspondent à différentes situations archéologiques. Une population archéologique de 323 
individus constituerait un cas exceptionnel mais une nécropole locale peut correspondre à la 
population d’un village et la nécropole d’une ethnie peut par exemple correspondre au mode 
d’inhumation d’un groupe nomade. 
En plus des ensembles naturels constitués par les villages et les groupes ethniques, des 
groupes aléatoires correspondants aux réalités archéologiques ont été constitués. Dix groupes de 
20 à 30 individus ont été sélectionnés dans toute la population, en incluant des parentés proches, 
des habitants issus d’un ou deux villages et des membres de plusieurs ethnies. Pour être efficaces 
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dans un contexte archéologique, les tests de parenté doivent permettre des déterminations dans 
ces groupes. 
5.2.3. Limites théoriques 
La méthode des IBD paire par paire nécessite un grand nombre (au minimum plusieurs 
milliers) de SNP indépendants répartis de façon homogène dans le génome. Cela signifie qu’il est 
nécessaire de recourir à des approches moléculaires à haute densité ou à des NGS afin d’obtenir 
un grand nombre de SNP, qui seront ensuite triés selon les paramètres exposés dans la section 
précédente (5.3.1, 5.2.1). 
Comme pour les LR, ce sont des catégories de parenté prédéfinies qui sont testées, mais 
la nature des résultats (des proportions de marqueurs SNP partagés) permet théoriquement de 
suggérer une relation de parenté non-testée, si les coefficients IBD qui lui sont attachés sont 
intermédiaires de deux relations de parenté testées. Une simple comparaison avec les valeurs 
déjà calculées permet alors de déterminer la probabilité de toute relation de parenté biologique. 
5.2.4. Probabilités de parenté 
Le calcul de probabilités de parenté à partir des proportions de marqueurs IBD demande 
une connaissance de la fiabilité de la méthode dans la population concernée, or c’est cette 
fiabilité que l’on cherche à déterminer. Ce sont donc les différences entre les proportions IBD 
observées et les proportions IBD théoriques qui seront utilisées ici pour établir des valeurs 
comparables pour chaque catégorie de parenté. Avec k0H, k1H et k2H les coefficients IBD pour une 
hypothèse de parenté H et c0H, c1H et c2H les proportions observées de marqueurs IBD, on a ∆H la 
distance observée : 
∆H = |k0H – c0H |+|k1H – c1H |+|k2H – c2H | 
Et RH = 1/∆H, l’inverse de la distance entre les coefficients théoriques et les coefficients 
observés, une mesure de proximité. D’où, pour une relation FS comparée à U : 
 Pr(FS)
Pr(U) 
=  
RFS
RFS  +  RU 
 
Pour effectuer les calculs, on pose k1PO = 0,99999 au lieu de k1PO = 1 et k0U = 0,99999 au lieu 
de k0U = 1. Ces approximations nécessaires n’ont pas d’influence sur les résultats avant la 
quatrième décimale. On peut donc classer chaque relation de parenté testée pour chaque paire 
d’individus. 
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5.2.5. Limites d’application : temps de calcul et dégradation de l’ADN 
Certains logiciels demandent un temps de calcul long, de plusieurs heures à plusieurs 
dizaines d’heures, ce qui les rend difficiles à utiliser dans les tests de routine [87]. S’il est possible 
de soumettre une population archéologique à des tests longs une fois tous les échantillons traités, 
le traitement ponctuel d’une paire d’individus avec plusieurs populations de référence ou la 
comparaison d’un génotype avec une base de données nécessite l’utilisation de méthodes plus 
rapides. 
Comme pour la méthode des LR ou toute autre méthode appliquée à l’ADN ancien, il est 
nécessaire de prendre en compte d’éventuels défauts de détermination pour les loci dont le 
séquençage présente une couverture faible. Il convient de fixer des seuils de qualité 
préalablement aux analyses, afin de ne pas identifier un loci comme homozygote si la faible 
qualité du séquençage n’était pas en mesure de détecter une hétérozygotie. 
5.3. IBS (IDENTITY-BY-STATE) ET FRÉQUENCES ALLÉLIQUES VARIABLES 
5.3.1. Matériel : loci variables partagés 
Comme exposé précédemment, les allèles IBS (identiques) ne sont pas nécessairement 
IBD (identiques par ascendance commune). Prenons l’exemple d’une paire Frère/Sœur de 
génotypes [A/C ; B/C], qui peut être observée 2 fois dans la Figure 20 (soit 1/8 des cas). Cette 
paire de génotypes partage 1 allèle IBD (l’allèle « C »), qui est aussi le seul allèle IBS. Supposons 
alors que les allèles « A » et « B » correspondent en fait au même nucléotide, on note alors la 
paire de génotypes [a/C ; a/C]. Le nombre d’allèles IBD est alors différent du nombre d’allèles IBS, 
comme cela peut être le cas pour toutes les comparaisons de deux génotypes [Tableau 4]. Cela 
équivaut à présenter non pas 16 combinaisons de génotypes pour une paire d’individus, mais 
seulement 4 combinaisons. 
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Génotype 
du 1er 
individu 
Génotype 
du 2ème 
individu 
Type de locus Abréviation 
Allèles 
partagés 
IBS 
Allèles 
partagés IBD 
Frère/Sœur 
Allèles 
partagés IBD 
Parent/Enfant 
a/a a/a shared homozygote hom 2 0, 1 ou 2 1 
a/a a/b single allele shared sin 1 0 ou 1 1 
a/a b/b exclusion ex 0 0 impossible 
a/b a/b 
double 
heterozygote 
dub 2 0, 1 ou 2 1 
Tableau 4 - Situations de partage des allèles IBD et IBS 
Les 4 paires de génotypes (à un locus) correspondent, strictement, à 4 situations possibles pour un 
marqueur bi-allélique. 
On note que si une paire Frère/Sœur admet plusieurs nombres possibles d’allèles IBD, une paire 
Parent/Enfant ne peut correspondre qu’à un seul allèle IBD par locus. 
Il est donc nécessaire d’établir un tableau de croisement qui ne considère que deux allèles 
par locus. Puisque les couples parentaux correspondants ne sont pas nécessairement constitués 
de deux génotypes différents, il faut inclure, dans ce tableau de croisement, les 9 couples de 
génotypes possibles [Figure 22], selon que chaque parent porte le génotype [a/a], [a/b] ou [b/b].  
 
Figure 22 - Neuf couples possibles 
Les 4 situations (pour les paires Frère/Sœur) : ex, hom, sin et dub, sont retrouvées pour plusieurs 
configurations du couple. 
On note que, dans de nombreuses situations, l’identification du parent qui a transmis 
l’allèle est impossible par simple observation, même lorsque les génotypes des parents sont 
disponibles. Les méthodes génomiques (comme les méthodes classiques) s’emploient donc à 
estimer la probabilité de présence des différents allèles, en fonction des fréquences alléliques de 
la population ou d’une population de référence. 
Cependant, en supposant que l’on ne considère que deux individus isolés, il est impossible 
de calculer les fréquences alléliques ou même de rejeter l’utilisation de marqueurs sur la base 
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d’une valeur seuil, puisque la fréquence de l’allèle « a » sera égale à 100% (les deux individus sont 
homozygotes « a » et identiques), 75% (il existe 3 allèles « a » et un allèle « b » parmi les deux 
individus), 50% (soit les deux individus sont hétérozygotes et identiques, soit il s’agit d’une 
exclusion allélique), 25% (il existe 1 allèle « a » et trois allèle « b ») ou 0% (les deux individus sont 
homozygotes « b » et identiques). 
On peut proposer une simulation de ces fréquences alléliques, mais la grande majorité 
des loci présentant un génotype [a/a] pour tous les individus, cela conduirait à surestimer 
l’ensemble des relations de parenté. En effet, la différence de probabilité d’une paire Frère/Sœur 
[a/a ; a/a] pour pa=90% et pa=100% (pas de variabilité) est égale à environ 27%. Cela signifie que 
pour chaque locus non-variable inclus dans l’analyse, une relation Frère/Sœur sera considérée 
comme 27% plus probable si l’on simule une fréquence allélique de 90%. 
La méthode IBS proposée ici ne sera donc tout simplement pas appliquée aux loci [a/a ; 
a/a] ou [b/b ; b/b] pour la paire d’individus étudiée. 
5.3.2. Méthode d’estimation des parentés par comptage des loci IBS 
Les 4 situations présentées dans le Tableau 4 sont associées à une probabilité exprimable 
en fonction des fréquences alléliques des individus fondateurs (pour une paire Frère/Sœur, il 
n’existe que deux fondateurs, les parents). Identifions donc l’exemple le plus simple de calcul des 
probabilités de partage IBS : la probabilité d’exclusion allélique dans une paire Frère/Sœur. Cette 
situation ne se présente que dans le cas d’un couple de parents [a/b ; a/b] [Figure 23]. 
 
Figure 23 - Possibilités d’exclusion pour une paire Frère/Sœur 
Le couple [a/b ; a/b] est le seul cas dans lequel une paire Frère/Sœur peut porter les génotypes 
[a/a ; b/b].  
Fond rouge : les 4 génotypes possibles des enfants du couple [a/b ; a/b]. 
Ecrits en rouge : les génotypes qui constituent une exclusion allélique, [a/a ; b/b]. 
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On connait la probabilité des génotypes du couple [a/b ; a/b] : 
Pr([a/b ; a/b])couple (unrelated) = 2 x pa x pb x 2 x pa x pb = 4 x pa2 x pb2 
Une situation d’exclusion allélique (les génotypes des enfants étant [a/a ; b/b]) se produira 
dans 2 cas sur 16, soit 1/8 des cas (ou 12,5%). On peut donc établir que la probabilité d’exclusion 
dans une paire Frère/Sœur (FS) est : 
Pr(ex)FS = Pr([a/a ; b/b])FS = Pr([a/b ; a/b])couple x 1/8 = 4 x pa2 x pb2 x 1/8 = 1/2 x pa2 x pb2 
 On suppose que « a » et « b » sont les deux seuls allèles. On note alors les fréquences 
alléliques « p » et « q », avec « p » la fréquence de l’un des allèles (donc, par exemple, p=pa), et q 
= (1 – p) : 
Pr(ex)FS = 1/2 x p2q2 = 1/2 x p2 x (1 - p)2 
 De la même façon on peut établir les probabilités pour ex, sin et dub, pour toutes les 
relations de parenté à étudier. Ces probabilités sont également, comme les coefficients IBD, les 
proportions attendues de SNP partagés à l’échelle génomique. C’est-à-dire que le produit de 
P(ex)FS par le nombre de marqueurs variables (N) donne le nombre de marqueurs total pour 
lesquels une exclusion allélique sera observée. Cependant, comme vu précédemment, le nombre 
total de marqueurs variables est inconnu. Certains homozygotes identiques chez une paire 
d’individus sont, au moins en partie, identiques par ascendance (IBD), et certains sont identiques 
dans toute la population (IBS). 
 Il faut donc éliminer la référence au nombre N dans la formulation des proportions d’ex, 
sin et dub. Pour ce faire, ce sont les rapports ex/dub et sin/dub qui seront considérés, avec « p » 
et « q » les fréquences des deux allèles : 
𝑒𝑥/𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆 =
𝑒𝑥𝐹𝑆 × 𝑁
𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆 × 𝑁
=
𝑒𝑥𝐹𝑆
𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆
             𝑠𝑖𝑛/𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆 =
𝑠𝑖𝑛𝐹𝑆 × 𝑁
𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆 × 𝑁
=
𝑠𝑖𝑛𝐹𝑆
𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆
 
𝑒𝑥/𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆 =
1
2
𝑝2𝑞2
𝑝3𝑞 + 𝑝𝑞3 + 3𝑝2𝑞2
             𝑠𝑖𝑛/𝑑𝑢𝑏𝐹𝑆 =
2 ×  (𝑝3𝑞 + 𝑝𝑞3 + 𝑝2𝑞2)
𝑝3𝑞 + 𝑝𝑞3 + 3𝑝2𝑞2
 
Le comportement de ces deux rapports pour des fréquences alléliques de l’allèle 
minoritaire comprises entre 10% et 50% est présenté dans la Figure 24. 
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Figure 24 - Projection des rapports ex/dub et sin/dub théoriques 
Pour Parent/Enfant, en rouge, Frère/Sœur, en bleu, Demi-frère/Demi-sœur, en vert, Cousins, en 
orange et Sans relation, en gris. 
On note que le nombre théorique d’exclusions alléliques pour une paire Parent/Enfant est toujours 
égal à 0. En conséquence, le rapport ex/dub est également toujours égal à 0. 
Pour valider cette méthode des rapports ex/dub et sin/dub, nous avons réalisé une 
simulation des cinq catégories usuelles de parenté, pour 100 000 marqueurs SNP bi-alléliques et 
indépendants, avec une fréquence de l’allèle minoritaire aléatoire entre 10% et 50% et des 
fréquences alléliques sélectionnées dans une distribution bêta [90]. Nous supposons les 
fondateurs parfaitement non-apparentés. 
Ces simulations ont été effectuées à partir de 2000 génotypes fondateurs issus des 
fréquences alléliques simulées et en produisant toutes les combinaisons de 5 fondateurs 
possibles [Figure 25], qui permettent de simuler les rapports ex/dub et sin/dub pour toutes les 
catégories de parenté entre 20 000 et 200 000 fois. Dix mille cas ont ensuite été sélectionnés et 
comparés aux valeurs théoriques. 
Les résultats de la simulation pour 100 000 SNP sont présentés dans la Figure 26. 
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Figure 25 - Individus et parentés simulées 
En gris, les fondateurs non-apparentés ; en violet, les individus issus de la descendance des 
fondateurs. Cette généalogie permet la simulation de 8 parentés PO, 1 parenté FS, 7 parentés 
HS/AV/GC, 1 parenté CO et 10 relations U entre fondateurs. 
 
 
Figure 26 - Projection des rapports ex/dub et sin/dub simulés 10000 fois pour 100000 SNP 
indépendants 
Pour des fréquences de l’allèle minoritaire comprises entre 10% et 50%. 
On note la répartition des valeurs ex/dub et sin/dub simulées sur les segments représentant les 
modèles. 
Nous ne disposons cependant que d’environ 8200 marqueurs indépendants pour la 
population Béninoise étudiée. Cette simulation a donc été reproduite pour 8200 SNP [Figure 27]. 
On observe qu’un nombre réduit de SNP indépendants ne permet pas une résolution aussi 
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importante des parentés. En d’autres termes, la variation est plus importante et la confusion 
entre les catégories de parenté proches les unes des autres augmente avec la diminution du 
nombre de marqueurs. 
 Pour estimer la qualité des déterminations de parenté avec la méthode IBS dans des 
conditions archéologiques très défavorables (ADN dégradé, petit nombre de marqueurs 
exploitables), nous avons mis en place des simulations pour 700 SNP [Figure 28]. On note en 
particulier la mauvaise résolution théorique des parentés pour ce petit nombre de marqueurs. 
 
Figure 27 - Projection des rapports ex/dub et sin/dub simulés 10000 fois pour 8200 SNP 
indépendants 
Pour des fréquences de l’allèle minoritaire comprises entre 10% et 50%. 
On note la répartition des valeurs ex/dub et sin/dub simulées sur les segments représentant les 
modèles et entre ces segments et l’augmentation de la variabilité par rapport à la Figure 26. 
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Figure 28 - Projection des rapports ex/dub et sin/dub simulés 10000 fois pour 700 SNP 
indépendants 
Pour des fréquences de l’allèle minoritaire comprises entre 10% et 50%. 
On peut ensuite observer, dans toutes les paires issues de la population Béninoise, le 
nombre de loci pour lesquels les deux génotypes étudiés (l’ensemble des loci pour les deux 
individus d’une paire) présentent une exclusion (ex), un seul allèle partagé (sin) ou un double 
hétérozygote (dub) et les comparer aux modèles théoriques [Figure 29]. 
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Figure 29 - Projection des rapports ex/dub et sin/dub observés dans la population Béninoise pour 
8215 SNP indépendants 
On note la répartition des valeurs ex/dub et sin/dub observées, à la fois sur les segments 
représentant les catégories de parenté et entre ces segments. 
Les deux points pour lesquels les deux rapports sont égaux à 0 correspondent à deux paires de 
génotypes identiques (doublons). 
On note également le nombre important de paires d’individus situées au-delà du modèle U (non-
apparentés). 
La parenté est déterminée par le calcul de la distance entre chaque point correspondant 
aux valeurs observées de ex/dub et sin/dub et tous les points de chaque modèle de parenté. La 
distance minimale rapportée à la taille des segments indique la parenté déterminée [Figure 30]. 
Il est possible de comparer les déterminations de parenté entre elles de la façon suivante : 
Soit ∆H la distance graphique minimale entre un point observé et un segment représentant 
le modèle de parenté H. Soit ∆U la distance graphique minimale entre un point observé et le 
segment représentant le modèle U (absence de parenté). ∆H/∆U est donc une mesure de la 
probabilité de parenté et il est possible de comparer plusieurs hypothèses, par exemple ∆PO/∆U, 
∆FS/∆U, ∆HS/∆U et ∆CO/∆U. 
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Figure 30 - Détermination des parentés avec la méthode IBS 
Les couleurs sont, comme précédemment, Parent/Enfant, en rouge, Frère/Sœur, en bleu, Demi-
frère/Demi-sœur, en vert, Cousins, en orange et Sans relation, en gris. 
 Il est donc possible de déterminer la parenté génétique d’une paire d’individus isolée sans 
connaissance préalable des fréquences alléliques dans la population. La fiabilité de cette méthode 
doit cependant être testée et estimée sur données réelles, ce qui est l’un des objectifs de cette 
thèse. 
 Il faut noter qu’il est possible de proposer de très nombreux modèles, pour les très 
nombreuses catégories de parenté qui peuvent exister dans les populations humaines. Ces 
modèles sont généralement intermédiaires des catégories classiques de parenté présentées tout 
au long de cette thèse. Une résolution suffisante, avec par exemple un très grand nombre de SNP 
parfaitement indépendants, permettrait de distinguer non seulement les catégories classiques, 
mais également des parentés distantes, consanguines ou plus complexes. 
5.3.3. Limites théoriques 
Les valeurs de « p » utilisées pour représenter la relation entre le rapport 
𝑃𝑠𝑖𝑛
𝐹𝑆
𝑃𝑑𝑢𝑏
𝐹𝑆  et le rapport 
𝑃𝑒𝑥
𝐹𝑆
𝑃𝑑𝑢𝑏
𝐹𝑆  correspondent à la moyenne des fréquences alléliques de tous les marqueurs. En l’absence 
d’informations quant à la dispersion des valeurs de fréquence allélique pour l’ensemble des 
marqueurs, l’efficacité de l’estimation des parentés est donc nécessairement réduite. Néanmoins, 
 
83 
2 – MATERIELS ET METHODES CHAPITRE 5. METHODES STATISTIQUES D’ANALYSE DES PARENTES 
cette estimation reste possible pour de grands nombres de marqueurs et sa fiabilité sera estimée, 
comme pour la méthode des LR et celle des IBD paire par paire. 
5.3.4. Application dans R 
Certains utilitaires, comme le logiciel PLINK évoqué plus haut, permettent une estimation 
des proportions IBS observées. Cependant, ils ne proposent pas de distinction entre un locus [a/a ; 
a/a] (double homozygote) et un locus [a/b ; a/b] (double hétérozygote). En effet, ces deux loci 
correspondent à un partage de deux allèles (ou « IBS 2 »). Or, il était nécessaire de distinguer ces 
deux types de loci pour éliminer les doubles homozygotes, dont la variabilité ne peut être 
confirmée, en particulier dans l’analyse d’une paire isolée. Les analyses présentées ici ont donc 
été réalisées à l’aide du langage R. 
5.3.5. Limites d’application 
Comme la méthode des IBD paire par paire, cette méthode d’estimation de l’IBS demande 
des temps de calcul longs. Le langage R dispose d’une grande flexibilité mais n’est pas efficace en 
termes de rapidité. Les tests ont donc été implémentés sur quelques dizaines de milliers de SNP. 
Pour poursuivre les tests avec plusieurs millions de SNP, il serait nécessaire d’adapter la méthode 
avec un autre langage de programmation.
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Chapitre 6 
Populations Béninoises modernes 
Les conditions optimales de toute étude des parentés génétiques sont les suivantes : une 
variabilité allélique et un nombre de marqueurs suffisamment importants pour distinguer avec 
certitude tous les individus d’une population (c’est-à-dire un panel avec un pouvoir discriminant 
suffisant), une connaissance parfaite de cette variabilité allélique dans l’ensemble considéré et 
l’absence d’erreurs dans l’analyse moléculaire de ces marqueurs. 
La constitution de populations de référence est une réponse à la première exigence. 
Cependant, il n’existe pas de population de référence fiable pour le Bénin, ce qui correspond aussi 
à la plupart des situations archéologiques. Le nombre important d’individus étudiés ici (305 en 
STR et 323 en SNP) est une réponse à cette absence de fréquences alléliques de référence. Un tel 
nombre d’individus constituerait une situation exceptionnelle dans le cadre de l’étude d’une 
nécropole ancienne, mais cela permet d’appréhender les tests de LR, IBD et IBS dans plusieurs 
circonstances reproduisant les réalités archéologiques : 
- La population entière représente le cas exceptionnel d’une grande nécropole 
entièrement analysée 
- Les différents villages représentent des cimetières locaux de quelques dizaines à 
quelques centaines de sépultures 
- Les différents groupes ethniques représentent les éventuels cimetières définis par des 
pratiques culturelles ou religieuses dans les populations humaines anciennes 
- Les groupes de 20 à 30 individus constitués aléatoirement sont des alternatives qui 
peuvent exister en contexte archéologique et ont pour origine l’interaction des 
contraintes culturelles, sociales, religieuses et géographiques 
On doit supposer que la diversité allélique observée dans notre population d’étude est une 
bonne estimation de la diversité allélique dans la population naturelle. De la même façon, 
l’application stricte des précautions propres aux analyses génétiques doit nous assurer de la 
fiabilité des génotypes étudiés. 
Ce chapitre présente donc la fiabilité et l’efficacité des trois méthodes de traitement des 
données dans les différents groupes étudiés et s’attachera à discuter de la comparabilité de ces 
méthodes. 
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6.1. STATISTIQUES GENERALES 
6.1.1. Diversité allélique des marqueurs STR 
Le nombre d’allèles observés pour chaque marqueur STR [Figure 31] est donné ici en tant 
qu’estimation simple de la diversité allélique. Les panels ayant été conçus à partir de populations 
occidentales, on peut en général s’attendre à observer une variabilité réduite dans les populations 
qui en sont génétiquement éloignées. Le nombre d’allèles par marqueur est comparable entre la 
population américaine utilisée comme référence et la population Béninoise mais il est légèrement 
inférieur chez cette dernière. Il faut noter que la population de référence américaine utilisée 
comprend environ 30% d’Afro-Américains, qui ont des liens d’ancestralité avec les populations 
d’Afrique de l’Ouest, et 30% de Latino-Américains, qui n’ont que très peu de liens génétiques avec 
ces mêmes populations. 
 
Figure 31 - Diversité allélique des 21 marqueurs STR analysés pour 305 Béninois et une population 
de référence américaine 
Nombre d’allèles par locus : en noir, population américaine, en orange, Béninois. Le nombre 
d’allèles est en moyenne 20% inférieur dans la population Béninoise. Parmi les 21 loci STR, seuls 
deux présentent plus d’allèles dans la population Béninoise que dans la population américaine. 
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La diversité allélique observée correspond donc à ce qui est attendu, et nous avons 
précédemment montré [Figure 4] que les fréquences alléliques des échantillons Béninois étaient 
également comparables aux fréquences de référence en termes de distribution, l’allèle 
majoritaire n’occupant pas une place trop prépondérante dans la population. 
6.1.2. Diversité allélique des marqueurs SNP 
La technique utilisée pour le génotypage des individus Béninois implique que la variabilité 
des SNP n’est pas connue a priori. Pour identifier lesquels des 4022481 loci analysés sont 
polymorphes, on peut, en première intention, définir un seuil minimum de fréquence allélique. 
En considérant que tous les marqueurs sont bi-alléliques et que la taille de la population est 
suffisamment importante pour permettre le calcul des fréquences alléliques, on peut par exemple 
déterminer pour combien de marqueurs l’allèle minoritaire a une fréquence (MAF ou « Minor 
Allele Frequency ») de 0.01, de 0.1, de 0.25, de 0.49 ou de 0.49999 [Figure 32]. 
 
Figure 32 - Diversité allélique des marqueurs SNP analysés pour 323 Béninois 
MAF : Fréquence de l’allèle minoritaire, utilisée comme seuil de sélection des SNP. Un SNP avec 
une MAF=0,01 présente le même allèle chez 99,99% des individus. Un SNP avec une MAF=0,5 
présente deux allèles, qui sont représentés à proportions exactement égales à travers la 
population. 
On constate qu’une partie importante des marqueurs ne sont pas (ou très peu) 
polymorphes, ce qui est un résultat attendu. Si l’on consacre les analyses seulement aux SNP qui 
présentent une MAF supérieure ou égale à 0.1 (10%), on dispose encore de 35% des 4022481 de 
loci analysés, c’est-à-dire plus d’1.4 millions de SNP. 
6.1.3. Structure de la population 
Une analyse en composante principale (ACP) avec des données STR permet d’estimer 
simplement l’éventuelle stratification de la population, si cette dernière est importante. On 
constate [Figure 33] que les données STR sur 305 Béninois ne permettent pas de détecter la 
diversité ethnique ou géographique des échantillons. En effet, l’ACP ne présente aucun groupe 
distinct. On peut également comparer les proportions de segments IBS déterminées avec les 
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données SNP [88] et proposer l’analyse de la structure de cette façon [Figure 34]. On observe, 
avec cette méthode, une meilleure visibilité des sous-populations correspondant aux 
appartenances ethniques (Peuhl vrai, Peuhl Gando et Bariba), ce qui est une indication que 
l’augmentation du nombre de marqueurs permet d’affiner la définition des proximités génétiques 
entre les individus. 
 
Figure 33 - Analyse en composante principale (ACP) sur données STR (Bénin) 
Les individus de l’ethnie « Peuhl vrai » sont représentés en rouge, les « Peuhl Gando » en vert et 
les « Bariba » en bleu. On note qu’aucun groupe n’est clairement défini. La part d’explication de 
la variance est de 21,38% (composante 1) en abscisse et 7,83% en ordonnée (composante 2). 
 
Figure 34 – Projection des distances IBS à partir des données SNP (Bénin) 
Comme pour la Fig. 27 : « Peuhl vrai » en rouge, « Peuhl Gando » en vert et « Bariba » en bleu. 
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6.2. PARENTES ETABLIES PAR LIKELIHOOD RATIO (LR) 
6.2.1. Confirmation des liens de parenté déclarés (efficacité) 
La population Béninoise analysée en STR (n=305) comprenait 454 liens de parenté 
identifiés, dont 144 étaient des parentés civiles sans lien biologique (couples mariés, parentés 
d’alliance…) [Tableau 5]. Les LR ont d’abord été calculés en utilisant les fréquences alléliques 
issues des 305 individus analysés puis calculés à nouveau en utilisant les fréquences de 188 
individus non-apparentés. Pour chaque catégorie de parenté, il faut noter que certaines paires 
ont produit des résultats dits « problématiques ». Une paire PO peut par exemple ne pas 
présenter d’exclusions alléliques et plusieurs familles ont été identifiées comme comprenant des 
erreurs de déclaration. Les paires problématiques ont été éliminées du calcul du taux de réussite 
pour ne pas fausser l’estimation de l’efficacité de la méthode, mais elles sont incluses dans les 
tableaux correspondants. 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées par 
LR sur 21 STR (n=305 
Fréquences totales) 
Relations vérifiées par 
LR sur 21 STR (n=305 
Fréquences U) 
PO 169 99,25% 99,25% 
FS 56 77,50% 77,50% 
HS/AV/GC 65 67,39% 67,39% 
CO/… 20 56,25% 50,00% 
AD/AL/HW/U 144 57,64% 61,11% 
Total 454 75,46% 76,52% 
Tableau 5 - Relations déclarées pour les 305 Béninois analysés en STR par LR 
On note que l’efficacité de la vérification des parentés connues est meilleure pour les 
relations proches que pour les relations distantes, avec 99,25% des relations PO vérifiées par LR. 
Cette proportion correspond à une seule relation PO mal identifiée, et celle-ci a été sous-estimée 
en FS, ce qui était parfois le cas dans nos travaux déjà publiés [10,11]. Il s’agit en fait d’une paire 
d’individus pour laquelle LRPO/U = 2,00.10
7 et LRFS/U = 2,17.10
7, deux valeurs très proches 
qu’il est difficile de distinguer. On remarque également que l’utilisation de fréquences alléliques 
calculées sur les individus non-apparentés n’a pas apporté de solution à ce problème, qui reste 
inchangé, jusqu’aux valeurs de LR qui sont exactement identiques. 
Plus d’une relation FS sur cinq n’est pas vérifiée, toutes les erreurs étant des sous-
estimations en HS. C’est-à-dire que des individus partageant une relation FS connue n’ont conduit 
qu’à des déterminations FS ou HS. Les relations HS déclarées sont à leur tour vérifiées dans 
seulement deux tiers des cas, avec majoritairement des sous-estimations de HS en CO (93% des 
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erreurs). Les relations CO sont vérifiées dans moins de 3/5 des cas, les erreurs étant 
majoritairement des sous-estimations de CO en U (86% des erreurs). Les relations civiles non-
biologiques ne peuvent pas être sous-estimées (elles sont définies par l’absence de parenté), 
toutes les erreurs de vérification de ces relations sont donc des surestimations. Il ne faut 
cependant pas exclure la possibilité que certains couples soient par exemple également CO. 
Comme pour les relations PO, l’application de fréquences alléliques calculées à partir des 
individus non-apparentés ne permet aucune amélioration notable du taux de réussite. En effet, 
une relation HS qui avait été sous-estimée est maintenant assignée correctement mais l’une des 
relations HS auparavant vérifiée est surestimée. Cinq relations U/AD/AL/HW supplémentaires 
sont vérifiées mais cela ne correspond qu’à une amélioration de moins de 6% de réussite pour 
cette catégorie. 
Les résultats pour le village de Goufanrou [Tableau 6], sur 104 individus, sont comparables 
à ceux obtenus sur la population entière. L’efficacité de la vérification des relations déclarées 
diminue à mesure que la distance des parentés augmente, avec un taux de réussite global moins 
important que pour les LR calculés sur 305 individus. Il faut noter que les deux relations déclarées 
CO2 ou équivalent ne sont pas vérifiées et que seules 2 des 10 relations déclarées CO sont 
vérifiées. La diminution de l’efficacité des LR avec de petits effectifs affecte donc d’abord les 
catégories les plus distantes. 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées par LR sur 21 STR (n=104) 
PO 41 100,00% 
FS 20 80,00% 
HS/AV/GC 30 77,78% 
CO/… 12 16,67% 
CO2/… 2 0,00% 
AD/AL/HW/U 52 59,62% 
Total 157 70,15% 
Tableau 6 - Relations déclarées par les habitants de Goufanrou (GFR) analysés en STR par LR 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées par LR sur 21 STR (n=126) 
PO 55 100,00% 
FS 31 70,59% 
HS/AV/GC 40 100,00% 
CO/… 10 100,00% 
CO2/… 4 75,00% 
AD/AL/HW/U 62 5,71% 
Total 202 66,09% 
Tableau 7 - Relations déclarées par les Béninois de l’ethnie Peuhl vrai analysés en STR par LR 
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L’application aux membres de l’ethnie Peuhl vrai (126 individus) a produit des résultats 
similaires [Tableau 7], à l’exception d’une efficacité satisfaisante dans la vérification des parentés 
CO et CO2 déclarées (respectivement 3 sur 3, avec 7 relations problématiques, et 3 sur 4) et un 
très faible taux de vérification des non-apparentés, avec 94% de surestimations de U en CO ou 
CO2. Certains couples ou parents alliés sont certainement liés par des relations CO ou CO2, mais 
la proportion d’erreurs est plus importante dans la population Peuhl vrai que dans la population 
totale. Ceci est une indication supplémentaire de l’influence des fréquences alléliques utilisées : 
les relations distantes sont mal définies et leur vérification est sensible à la modification des 
paramètres utilisés. 
6.2.2. Détection des liens de parenté (fiabilité) 
Les 305 individus dont les profils STR autosomaux ont été analysés correspondent à 46056 
paires dont la parenté a pu être évaluée. Il faut noter que seules 341 de ces paires ont permis 
l’estimation de la fiabilité des détections de parenté [Tableau 8]. Pour la grande majorité (66%) 
des paires étudiées, on détecte une relation inférieure à CO2 (« <CO2/… ») qui ne peut être 
vérifiée que dans les cas où des relations non-biologiques sont déclarées. Pallier ce problème 
nécessiterait de recenser auprès de chaque individu quelle relation (biologique ou non) il 
entretient avec les 304 autres individus, une information qui n’est pas connue par les individus 
eux-mêmes. On retrouve cette limite avec les relations CO et CO2, de manière encore plus 
marquée, avec respectivement 99,5% et 99,8% de relations non vérifiables. Le nombre de 
relations CO et CO2 détectées est cependant une indication de la faible fiabilité de la méthode 
pour ces parentés distantes. 
Relation 
détectée 
Nombre de paires 
(Fréquences 
totales) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences totales) 
Nombre de paires 
(Fréquences U) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences U) 
PO 147 100,00% 147 100,00% 
FS 72 88,57% 72 85,71% 
HS/AV/GC 911 75,61% 911 75,61% 
CO/… 5939 27,59% 5939 31,03% 
CO2/… 8865 0,00% 8865 0,00% 
<CO2/… 30122 93,33% 30122 93,33% 
Total 46056 83,87% 46056 83,38% 
Tableau 8 - Relations détectées pour les 305 Béninois analysés en STR par LR 
On observe que 100% des relations PO détectées sont bien des relations PO déclarées. 
Bien que des erreurs puissent exister, avec des FS parfois surestimés en PO, ce n’est pas le cas ici. 
La fiabilité de la détection des FS et HS est aussi plus importante que l’efficacité de la vérification 
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de ces parentés, avec respectivement 88,57% et 75,61% de réussite. Les deux relations sont 
également sous-estimées et surestimées l’une en l’autre, ce qui signifie que si l’on rassemble les 
deux catégories de parentés, on peut noter que toute paire HS ou FS détectée est réellement une 
paire HS ou FS dans 96% des cas. Les 4% restants sont des surestimations de FS en PO et des sous-
estimations de HS en CO. 
La fiabilité des déterminations chute avec les parentés CO et CO2, qui sont 
majoritairement des sous-estimations, respectivement de HS et de CO. Cela signifie que dans un 
contexte archéologique par exemple, une parenté CO ou CO2 détectée par LR sur STR n’apporte 
pas d’information utile. Au contraire, la fiabilité d’une détection de parenté U est de 93,33% et 
les seules erreurs sont des sous-estimations de CO2 ou CO. Cela signifie qu’une parenté U 
détectée exclut obligatoirement la possibilité que les deux individus d’une paire partagent une 
parenté plus proche que le 3ème degré (CO). 
Là encore, l’utilisation de fréquences calculées sur les non-apparentés n’apporte pas 
d’amélioration, avec même une perte d’efficacité globale (83,38% contre 83,87% avec les 
fréquences totales). 
Pour le village de Goufanrou [Tableau 9] ou l’ethnie Peuhl vrai [Tableau 10], la fiabilité de 
détection des parentés est encore une fois supérieure à l’efficacité de la vérification des parentés 
déclarées. Ici encore, la fiabilité diminue avec la distance de parenté et les erreurs pour les 
relations PO sont ponctuelles alors que les erreurs pour les autres catégories de parenté sont des 
surestimations et sous-estimations d’une catégorie à la suivante, c’est-à-dire de HS en FS ou CO, 
ou de CO en HS ou CO2 par exemple. 
Relation détectée Nombre de paires Relations vérifiées par LR sur 21 STR (n=104) 
PO 48 97,22% 
FS 30 100,00% 
HS/AV/GC 134 87,50% 
CO/… 572 42,86% 
CO2/… 908 0,00% 
<CO2/… 3664 100,00% 
Total 5356 78,51% 
Tableau 9 - Relations détectées chez les habitants de Goufanrou (GFR) analysés en STR par LR 
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Relation détectée Nombre de paires Relations vérifiées par LR sur 21 STR (n=126) 
PO 53 97,50% 
FS 34 100,00% 
HS/AV/GC 197 94,44% 
CO/… 865 33,33% 
CO2/… 1402 0,00% 
<CO2/… 5202 100,00% 
Total 7753 83,49% 
Tableau 10 - Relations détectées chez les Béninois de l’ethnie Peuhl vrai analysés en STR par LR 
6.2.3. Comportement statistique des valeurs de LR et des probabilités de parenté 
Les valeurs de LR établies pour les relations déclarées et vérifiées sur la population globale 
montrent un chevauchement important [Figure 35], ainsi qu’une forte variabilité. Pour une 
relation PO vérifiée par LR, la valeur de celui-ci (du LR pour PO, ou LR-PO) est comprise entre 107 
et 1016, mais l’étendue des LR-FS pour les relations FS vérifiées recouvre toute cette variabilité, 
avec des valeurs comprises entre 102 et 1017. La probabilité FS minimum [Tableau 11] est 
cependant de 99,94641%, ce qui est élevé et implique qu’on ne peut pas rejeter les valeurs de LR 
les plus faibles. Il faut néanmoins noter que des probabilités inférieures à 99,99% seraient 
problématiques dans un contexte juridique et correspondent pourtant à des parentés confirmées. 
Les LR-HS pour les relations HS [Figure 35] sont comprises entre des valeurs très faibles, 
juste supérieures à 1, et 106. Celles-ci correspondent à des probabilités qui seraient très 
problématiques en contexte médico-légal avec un minimum de 83%. Les LR-CO sont également 
très bas, entre 1 et 10, et leurs probabilités inexploitables, entre 25% et 78%. 
Relation de parenté Probabilité minimum Probabilité maximum 
PO 99,99886% 99,9999999999% 
FS 99,94641% 99,99999999% 
HS/AV/GC 83,24911% 99,92328% 
CO/… 25,14255% 78,21448% 
Tableau 11 - Probabilités de parentés LR Bénin pour des relations déclarées et vérifiées 
On note la valeur élevée des probabilités de parentés de premier degré PO et FS et l’ambigüité 
significative des probabilités pour HS, avec une incertitude jusqu’à 17%, et des probabilités CO qui 
ne sont jamais supérieures à 78% et montrent parfois une incertitude de 75%, ce qui les rendrait 
impossibles à utiliser dans un contexte archéologique. 
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Figure 35 - Valeurs de LR sur STR des relations déclarées et vérifiées (Bénin) 
Les barres horizontales représentent l’étendue des valeurs de LR pour les quatre catégories de 
parenté testées. On note les valeurs très faibles prises par LR-CO et l’étendue très importante des 
valeurs prises par LR-FS. 
6.3. PARENTES ETABLIES PAR IBD (IDENTITY-BY-DESCENT) 
6.3.1. Confirmation des liens de parenté déclarés (efficacité) 
Pour les 323 individus analysés en SNP, 245 liens de parenté étaient connus, dont 175 
étaient des parentés civiles sans lien biologique. En utilisant la population totale dans l’estimation 
des proportions IBD paire par paire [Figure 36], 100% des relations biologiques déclarées (PO, FS 
et HS/AV/GC) ont été vérifiées [Tableau 12]. Trois relations strictement civiles (HW) ont été 
surestimées en CO, mais on ne peut exclure d’éventuels mariages entre cousins germains. 
L’utilisation d’ensembles de taille plus faible, comme le village de Gounfanrou (GFR, n=79) 
a conduit à la surestimation d’une relation HS en FS [Tableau 13] et à la surestimation de 14 
relations civiles supplémentaires en CO, ce qui implique soit une perte d’efficacité avec la 
diminution du nombre d’individus utilisés, soit que certaines de ces relations sont bien CO et n’ont 
pas été vérifiées en utilisant la population totale. L’application aux 36 membres de l’ethnie Bariba 
[Tableau 14] a permis la vérification de 16 relations biologiques mais a également conduit à la 
surestimation de 16 parentés civiles en CO. 
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Figure 36 - Indices de partage IBD pour les relations vérifiées dans la population Béninoise 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. On note la concentration des 
proportions IBD autour de leurs valeurs théoriques et l’absence de marqueurs IBD 2 pour les 
catégories PO, HS, CO et U, ainsi que l’absence de marqueurs IBD 1 pour la catégorie U. 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées par IBD 
PO 49 100,00% 
FS 7 100,00% 
HS/AV/GC 14 100,00% 
AD/AL/HW/U 175 98,26% 
Total 245 98,73% 
Tableau 12 - Relations déclarées pour les 323 Béninois analysés en SNP par IBD 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées par IBD 
PO 11 100,00% 
FS 5 100,00% 
HS/AV/GC 12 91,67% 
AD/AL/HW/U 55 67,92% 
Total 83 77,50% 
Tableau 13 - Relations déclarées par les habitants de Goufanrou (GFR) analysés en SNP par IBD 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées par IBD 
PO 14 100,00% 
FS 1 100,00% 
HS/AV/GC 1 100,00% 
AD/AL/HW/U 16 0,00% 
Total 32 44,83% 
Tableau 14 - Relations déclarées par les Béninois de l’ethnie Bariba analysés en SNP par IBD 
 
97 CHAPITRE 6. POPULATIONS BENINOISES MODERNES 3 – RESULTATS 
Relation détectée Nombre de paires Relations vérifiées par IBD 
PO 61 100,00% 
FS 27 100,00% 
HS/AV/GC 57 100,00% 
CO/… 389 0,00% 
<CO/… 51469 100,00% 
Total 46056 98,73% 
Tableau 15 - Relations détectées pour les 323 Béninois analysés en SNP par IBD 
Relation détectée Nombre de paires Relations vérifiées par IBD 
PO 16 100,00% 
FS 16 83,33% 
HS/AV/GC 29 100,00% 
CO/… 916 41,18% 
<CO/… 2104 100,00% 
Total 3081 86,25% 
Tableau 16 - Relations détectées chez les habitants de Goufanrou (GFR) analysés en SNP par IBD 
6.3.2. Détection des liens de parenté (fiabilité) 
La fiabilité des détections pour la population totale est exactement égale à l’efficacité de 
vérification des relations déclarées [Tableau 15]. Les trois relations HW surestimées en CO le sont 
encore mais toutes les autres catégories de parenté biologiques sont confirmées à 100%. 
L’utilisation de seulement 79 individus (le village de GFR) réduit la fiabilité de l’analyse 
[Tableau 16], avec une relation HS surestimée en FS et 10 relations HW surestimées en CO. Encore 
une fois, l’erreur peut avoir pour origine la sous-estimation de relations CO en U avec la 
population totale ou la surestimation de relations U en CO avec cette population de taille plus 
faible. L’analyse des individus Bariba (n=36) de manière isolée [Tableau 17] souffre également de 
la surestimation des relations HW mais toutes les autres catégories de parenté sont vérifiées à 
100%. 
Relation détectée Nombre de paires Relations vérifiées par IBD 
PO 11 100,00% 
FS 1 100,00% 
HS/AV/GC 4 100,00% 
CO/… 614 0,00% 
Total 630 44,83% 
Tableau 17 - Relations détectées chez les Béninois de l’ethnie Bariba analysés en SNP par IBD 
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Dix groupes aléatoires ont été constitués aléatoirement dans la population, en 
sélectionnant 20 à 30 individus dans un ou deux villages et une, deux ou trois ethnies. Cette 
analyse a produit des résultats bien moins satisfaisants que l’analyse de la population totale 
[Figure 37]. Les proportions de marqueurs IBD 2 partagés (correspondant à k2, les paires de loci 
homozygotes) sont systématiquement surestimées, ce qui rend impossible la définition fiable des 
parentés au-delà d’une division simple en trois catégories : parentés de premier degré certain (PO 
et FS), de premier degré supposé ou second degré (FS et HS/AV/GC, c’est-à-dire « non-PO et 
supérieur à CO ») et de troisième degré ou plus éloigné (CO/…, CO2/…, U). 
 
Figure 37 - Indices de partage IBD pour les groupes archéologiques aléatoires 
Comme pour la Fig. 30, PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. Les valeurs 
représentées en rose sont les proportions IBD observées pour les paires issues des 10 groupes 
constitués par tirage aléatoire. En comparant les deux figures, on note la surestimation de la 
proportion IBD 2 pour toutes les paires issues des groupes aléatoires. 
6.3.3. Comportement statistique des indices IBD 
On peut observer la proportion de marqueurs IBD 2 en fonction du nombre d’échantillons 
utilisés [Tableau 18]. Cette proportion constitue une mesure de la qualité de la distinction entre 
les marqueurs partagés par ascendance et les marqueurs partagés en raison de l’absence de 
variabilité. On note que cette distinction est satisfaisante pour la population totale et les groupes 
ethniques considérés indépendamment, mais qu’elle est mauvaise pour les villages considérés 
 
99 CHAPITRE 6. POPULATIONS BENINOISES MODERNES 3 – RESULTATS 
séparément et très mauvaise pour les groupes archéologiques de taille réduite comprenant des 
individus issus de plusieurs villages et plusieurs ethnies. 
Relation 
étudiée 
Population 
totale (n=323) 
Population de 
GFR (n=79) 
Population 
Bariba (n=36) 
Groupes 
archéologiques (n≤30) 
PO 1,65% 13,79% 0,15% - 
FS 31,20% 29,22% 16,47% 34,61% 
HS/AV/GC 1,28% 15,20% 0% - 
CO/… 0,78% 10,40% 0% 28,00% 
<CO/… 0,19% 12,35% - 29,61% 
Tableau 18 - Proportions IBD 2 moyennes détectées en fonction de la population étudiée 
Les valeurs de toutes les colonnes sont théoriquement égales à 25% pour FS et 0% pour toutes les 
autres catégories de parenté. Les valeurs non présentées pour les villages de GOR, TAM et KOU 
sont comparables aux valeurs pour le village de GFR, avec au moins 10% de marqueurs IBD2 pour 
chaque catégorie de parenté. Les résultats pour les ethnies Peuhl vrai et Peuhl Gando sont très 
comparables aux résultats pour l’ethnie Bariba, avec des valeurs satisfaisantes pour toutes les 
catégories de parenté. 
6.4. PARENTES ETABLIES PAR MODELES IBS (IDENTITY-BY-STATE) 
6.4.1. Confirmation des liens de parenté déclarés (efficacité) 
Les mêmes 245 liens de parenté étudiés avec la méthode des IBD paire par paire ont été 
analysés avec les modèles IBS, pour des taux de réussite très comparables. Les résultats sont 
présentés séparément pour les SNP sélectionnés selon les deux valeurs de déséquilibre de liaison 
(VIF<2 et VIF<1.0005 dans PLINK). 
Les SNP obtenus avec une valeur de VIF inférieure à 2 (voir méthode 5.2.3.) ont été 
cumulés chromosome par chromosome et les parentés déclarées ont été vérifiées [Tableau 19] 
avec les marqueurs du chromosome 1 (10658 SNP), ceux des chromosomes 1 à 6 cumulés (56249 
SNP) et ceux des 22 chromosomes cumulés (137644 SNP). 
Relation 
déclarée 
Nombre 
de 
paires 
Relations 
vérifiées par IBS 
sur 10658 SNP 
polymorphes 
Relations 
vérifiées par IBS 
sur 56249 SNP 
polymorphes 
Relations 
vérifiées par IBS 
sur 137644 SNP 
polymorphes 
PO 49 100,00% 100,00% 100,00% 
FS 7 100,00% 100,00% 100,00% 
HS/AV/GC 14 85,71% 85,71% 100,00% 
AD/AL/HW/U 175 87,13% 91,86% 93,02% 
Total 245 89,79% 93,22% 94,92% 
Tableau 19 - Relations déclarées pour les 323 Béninois analysés en SNP par IBS (VIF<2) 
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Les résultats sur un seul chromosome sont satisfaisants mais ont conduit à la sous-
estimation de deux relations HS en CO et à la surestimation de 22 relations (13%) strictement 
civiles en CO. Comme c’était le cas pour les IBD paire par paire, il est difficile de savoir si ces 
parentés civiles sont réellement surévaluées ou si elles sont associées à des parentés biologiques 
non-déclarées, comme dans le cas de mariages entre cousins par exemple. 
L’utilisation des SNP de six chromosomes n’a pas permis de corriger les deux sous-
estimations de parentés HS mais a réduit à 14 (8%) le nombre de parentés civiles surestimées en 
CO. Il s’agit encore une fois d’une indication que ces erreurs ne sont pas dues à un défaut lors de 
la collecte des informations de parenté mais sont bien des surestimations de relations strictement 
non-biologiques. 
L’utilisation de l’ensemble des 22 chromosomes a permis la vérification des deux parentés 
HS auparavant sous-estimées et a réduit le nombre de parentés U surestimées en CO à 12 (7%). 
On note donc que l’utilisation d’environ 11000 SNP polymorphes et indépendants (avec VIF<2) 
suffit à la vérification efficace de toutes les relations PO et FS, ainsi que de la grande majorité des 
relations HS et U. L’utilisation d’environ 137000 SNP a quant à elle permis la vérification de 95% 
des 236 parentés déclarées et utilisables, les seules erreurs étant, comme dans les conditions 
optimales d’application de la méthode des IBD paire par paire, des surestimations de certaines 
relations civiles non-biologiques en CO. 
Une valeur de VIF inférieure à 1.0005 limite le nombre de SNP disponibles sur l’ensemble 
des chromosomes à 8215. Les résultats correspondants sont présentés pour le chromosome 1 
(689 SNP), pour les chromosomes 1 à 8 cumulés (4517 SNP) et pour les 22 chromosomes cumulés 
[Tableau 20]. 
Relation 
déclarée 
Nombre 
de 
paires 
Relations 
vérifiées par IBS 
sur 689 SNP 
polymorphes 
Relations 
vérifiées par IBS 
sur 4517 SNP 
polymorphes 
Relations 
vérifiées par IBS 
sur 8215 SNP 
polymorphes 
PO 49 100,00% 100,00% 100,00% 
FS 7 100,00% 100,00% 100,00% 
HS/AV/GC 14 85,71% 100,00% 100,00% 
AD/AL/HW/U 175 72,94% 90,12% 93,60% 
Total 245 79,06% 92,37% 95,34% 
Tableau 20 - Relations déclarées pour les 323 Béninois analysés en SNP par IBS (VIF <1.0005) 
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Le faible nombre (689) de SNP parfaitement indépendants et polymorphes sur le 
chromosome 1 a permis la vérification de 100% des parentés PO et FS. Les deux HS sous-estimés 
précédemment le sont encore, pour une efficacité de 85,71% dans cette catégorie de parenté. En 
ce qui concerne les parentés U, 46 sont surestimées en CO, soit 27%, ce qui est supérieur à tous 
les résultats IBS présentés auparavant. 
L’utilisation des chromosomes 1 à 8, soit 4517 SNP, a permis la correction des deux sous-
estimations HS et de deux tiers des surestimations de U en CO. Cela signifie que pour 4517 SNP 
obtenus avec une valeur de VIF inférieure à 1.0005, l’efficacité de la vérification des parentés 
déclarées est supérieure à l’efficacité pour environ 56000 SNP obtenus avec VIF<2. 
De la même façon, l’utilisation de tous les chromosomes avec 137000 SNP VIF<2 donne 
lieu à un cas de surestimation de U en CO qui est correctement estimé avec 8215 SNP VIF<1.0005. 
Il est difficile d’évaluer plus précisément le gain d’efficacité à ce niveau, la grande majorité 
(95,34%) des 245 relations étudiées étant déjà vérifiées. 
6.4.2. Détection des liens de parenté (fiabilité) 
Comme pour la confirmation des parentés déclarées, les résultats sont divisés entre les 
SNP obtenus avec une valeur de VIF inférieure à 2 [Tableau 21] et ceux obtenus avec une valeur 
de VIF inférieure à 1.0005 [Tableau 22]. Il faut noter pour tous les résultats qui suivent que la 
population ne comprenait pas de relation CO vérifiable. 
Les relations PO détectées sont toutes vérifiées, pour tous les nombres de SNP et les deux 
paramètres de VIF. Ce résultat est inévitable, puisque l’on a montré que toutes les relations PO 
et FS déclarées sont vérifiées quels que soient les paramètres et le nombre de SNP utilisés et que 
PO ne peut être sous-estimé qu’en FS. La présence d’une telle sous-estimation aurait donc réduit 
l’estimation de l’efficacité de la méthode pour les FS déclarés (l’un de ces FS n’aurait pas 
correspondu à une relation déclarée). 
En ce qui concerne les parentés FS détectées, 1 relation sur 8 est la sous-estimation d’une 
relation PO, ce qui n’est pas visible dans les mesures d’efficacité, car cette relation n’est pas 
déclarée. Cependant, pour 8215 SNP VIF<1.0005 et 56249 SNP VIF<2, la relation est détectée en 
PO, ce qui indique qu’elle avait été sous-estimée pour des nombres de SNP plus faibles. 
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Relation 
détectée 
Relations vérifiées 
par IBS sur 10658 
SNP polymorphes 
Relations vérifiées 
par IBS sur 56249 
SNP polymorphes 
Relations vérifiées 
par IBS sur 137644 
SNP polymorphes 
PO 100,00% 100,00% 100,00% 
FS 87,50% 100,00% 100,00% 
HS/AV/GC 100,00% 100,00% 100,00% 
CO/… 0,00% 0,00% 0,00% 
CO2/… 100,00% 100,00% 100,00% 
<CO2/… 100,00% 100,00% 100,00% 
Total 89,36% 93,22% 94,92% 
Tableau 21 - Relations détectées pour les 323 Béninois analysés en SNP par IBS (VIF <2) 
Relation 
détectée 
Relations vérifiées 
par IBS sur 689 
SNP polymorphes 
Relations vérifiées 
par IBS sur 4517 
SNP polymorphes 
Relations vérifiées 
par IBS sur 8215 
SNP polymorphes 
PO 100,00% 100,00% 100,00% 
FS 87,50% 87,50% 100,00% 
HS/AV/GC 100,00% 100,00% 100,00% 
CO/… 0,00% 0,00% 0,00% 
CO2/… 100,00% 100,00% 100,00% 
<CO2/… 100,00% 100,00% 100,00% 
Total 79,06% 92,37% 95,34% 
Tableau 22 - Relations détectées pour les 323 Béninois analysés en SNP par IBS (VIF <1.0005) 
Les parentés HS détectées sont toutes des parentés HS déclarées, cependant 2 d’entre 
elles (sur 14) ne sont détectées qu’à partir de 4517 SNP VIF<1.0005 ou 137644 SNP VIF<2, de 
manière symétrique à ce qui était observé pour l’efficacité de la vérification des parentés 
déclarées. 
Puisqu’aucune parenté CO n’était déclarée, toute détection a été considérée comme une 
surestimation (nous n’avons pas observé de sous-estimation de HS en CO). Quels que soient les 
paramètres, la fiabilité de la détection CO est donc 0%. Il faut cependant noter que le nombre de 
CO détectés diminue avec l’augmentation du nombre de SNP utilisés, entre 46 et 11 pour les SNP 
VIF<1.0005 et entre 22 et 12 pour les SNP VIF<2. 
Aucune relation U détectée ne constituait une erreur mais là encore, l’augmentation du 
nombre de marqueurs a permis la détection de plus grands nombres de relations U (qui sont sinon 
surestimées en CO). Pour les SNP VIF<1.0005, ces nombres vont de 124 à 161 et pour les SNP 
VIF<2 de 149 à 160. 
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6.4.3. Comportement statistique des indices IBS (ex/dub et sin/dub) 
La projection des indices théoriques issus des modèles IBS et des valeurs des rapports 
ex/dub et sin/dub observés dans la population Béninoise [Figure 38-34 et Figure 41-37] permet 
d’observer les raisons de la différence de performance entre les SNP VIF<2 et les SNP VIF<1.0005. 
Pour les grands nombres de SNP VIF<2 [Figure 38-34], on note la concentration des valeurs 
observées sur une droite. Celle-ci correspond à la fréquence moyenne de l’allèle minoritaire, qui 
est inconnue mais dont l’estimation est précise si l’on utilise des dizaines de milliers de SNP. On 
remarque également graphiquement l’amélioration de la qualité des déterminations de parenté 
avec l’augmentation du nombre de marqueurs. On peut noter le rassemblement des valeurs 
réelles autour des segments correspondant aux modèles et l’amélioration de la distinction entre 
les catégories. 
Pour les SNP en quantités plus faibles VIF<1.0005 [Figure 41-37], la dispersion autour de 
la fréquence moyenne de l’allèle minoritaire est bien plus importante. On observe cependant le 
même rassemblement des valeurs autour des modèles théoriques à mesure que l’on augmente 
le nombre de SNP considérés. Dans les deux cas cependant il faut noter l’absence de distinction 
franche entre les catégories de parenté CO et U, qui pourraient être distinguées avec un plus 
grand nombre de SNP indépendants. 
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Figure 38 - Indices IBS pour les parentés Béninoises sur 10658 SNP polymorphes VIF<2 
(chromosome 1) 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. 
 
Figure 39 - Indices IBS pour les parentés Béninoises sur 56249 SNP polymorphes VIF<2 
(chromosomes 1 à 6) 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. 
 
105 CHAPITRE 6. POPULATIONS BENINOISES MODERNES 3 – RESULTATS 
 
Figure 40 - Indices IBS pour les parentés Béninoises sur 137644 SNP polymorphes VIF<2 
(chromosomes 1 à 22) 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. 
 
Figure 41 - Indices IBS pour les parentés Béninoises sur 689 SNP polymorphes VIF<1,0005 
(chromosome 1) 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. 
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Figure 42 - Indices IBS pour les parentés Béninoises sur 4517 SNP polymorphes VIF<1,0005 
(chromosomes 1 à 8) 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. 
 
Figure 43 - Indices IBS pour les parentés Béninoises sur 8215 SNP polymorphes VIF<1,0005 
(chromosomes 1 à 22) 
PO en rouge, FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. 
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Chapitre 7 
Populations Yakoutes modernes 
La population Yakoute moderne utilisée est issue de quatre villages dans lesquels les 
Yakoutes constituent l’ethnie majoritaire. Dans deux villages (Oimiakhon et Bereg Yurdya), la 
collecte avait pour objectif de rassembler des individus non apparentés pour permettre une 
estimation de la diversité allélique. Dans les deux autres villages (Tolon et Khonuu), l’intention 
était de collecter des généalogies et des individus apparentés pour étudier l’efficacité et la fiabilité 
des tests statistiques. 
L’ethnie Yakoute est mal définie pour de nombreuses raisons : comme dans la plupart des 
situations anthropologiques, ce sont d’abord les locuteurs de la langue Yakoute qui sont 
considérés comme les membres de cette ethnie, et la diversité génétique n’est pas 
obligatoirement comparable ou parallèle à la diversité linguistique. Ce chapitre présente donc 
une analyse simple de la structuration de la population Yakoute actuelle, telle qu’elle est 
représentée par nos échantillons issus de quatre villages éloignés entre eux de plusieurs centaines 
ou plusieurs milliers de kilomètres. 
Toutes les analyses ont été effectuées sur la population totale (273 individus) afin de 
produire des résultats comparables à ceux obtenus pour la population Béninoise. Les données 
n’ont pas été divisées en sous-populations car la diversité ethnique est très faible et les sous-
ensembles naturels ne sont pas différents de possibles échantillonnages aléatoires. Nous avons 
donc plutôt choisi d’étudier d’un côté la population totale, et de l’autre une famille de dix 
individus (la famille « AK ») pour laquelle le travail de collecte généalogique a été effectué de 
manière très approfondie et pour laquelle aucune relation n’est inconnue ou ambigüe. 
Pour 36 habitants des villages de Khonuu et Tolon, nous avons aussi obtenu 90 marqueurs 
SNP d’identification. Les résultats LR et IBS pour ces individus seront présentés. Les fréquences 
alléliques utilisées pour le calcul des LR sont les fréquences issues de cette population de 36 
individus. La méthode des IBD paire par paire n’a pas été appliquée à ces 90 SNP car ce nombre 
est trop faible pour le permettre (selon les recommandations de PLINK). 
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7.1. STATISTIQUES GENERALES 
7.1.1. Diversité allélique des marqueurs STR 
Le nombre d’allèles pour chaque marqueur étudié [Figure 44] est relativement faible dans 
la population Yakoute moderne. En moyenne, la population américaine de référence [21,22] 
présente 30% d’allèles de plus par marqueur. Etant donnée l’histoire très différente des deux 
populations, ce résultat est attendu. En effet, malgré une densité de population plus de 100 fois 
supérieure aux Etats-Unis qu’en République Sakha, qui permettrait l’isolement de différents 
groupes en Yakoutie, la diversité ethnique américaine est largement supérieure à celle de 
nombreux autres pays. De plus, les ethnies minoritaires sont représentées dans nos échantillons 
à hauteur de leur présence dans la population, c’est-à-dire moins de 10%. 
 
Figure 44 - Diversité allélique des 21 marqueurs STR pour 273 Yakoutes modernes et une 
population de référence américaine 
Nombre d’allèles par locus : en noir, population américaine, en orange, Yakoutes modernes. Le 
nombre d’allèles est en moyenne 30% inférieur dans la population Yakoute. Parmi les 21 loci STR, 
aucun ne présente plus d’allèles dans la population Yakoute que dans la population américaine. 
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7.1.2. Diversité allélique des marqueurs SNP 
Les 90 SNP du panel HID-Ion AmpliSeq™ Identity ont été sélectionnés pour leur 
hétérozygotie élevée dans toutes les populations (issues de différentes régions du monde) 
utilisées en référence [29,36]. En conséquence, il existe une forte probabilité que ces SNP soient 
polymorphes dans de nombreuses populations, y compris des groupes humains isolés et, dans 
une certaine mesure, des ensembles d’individus issus de fouilles archéologiques.  
Les 90 SNP analysés pour 36 Yakoutes modernes étaient tous polymorphes dans cette 
population, à l’exception d’un seul. Pour ce dernier marqueur, tous les individus étaient donc 
homozygotes pour le même allèle. 
7.1.3. Structure de la population 
Une ACP effectuée sur les marqueurs STR des quatre groupes d’échantillons montre 
l’homogénéité de la population [Figure 45], tous les villages (Oimiakhon, Bereg Yurdya, Tolon, et 
Khonuu) sont confondus en un seul groupe. La population Yakoute moderne étudiée n’est donc 
pas structurée, bien qu’il ne faille pas exclure la possibilité d’une structuration détectable avec un 
grand nombre de marqueurs SNP mais non détectable avec les marqueurs STR, comme c’est le 
cas pour la population Béninoise. 
 
Figure 45 - Analyse en composante principale (ACP) sur données STR (Yakoutes modernes) 
En jaune, Bereg Yurdya, en vert, Oimiakhon, en bleu, Tolon et en rouge, Khonuu. Les deux 
composantes expliquent respectivement 26,07% et 9,88% de la variance. 
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Les ethnies minoritaires présentes en Yakoutie sont représentées par 22 individus parmi les 
283 étudiés. Aucun de ces individus n’est isolé par l’ACP. Des analyses supplémentaires basées 
sur des SNP spécifiques de l’origine biogéographique pourraient aider à distinguer entre elles les 
différentes ethnies Sibériennes. En l’état, nous n’avons aucune raison d’exclure des individus de 
l’analyse des parentés. 
7.2. PARENTES ETABLIES PAR LIKELIHOOD RATIO (LR) 
7.2.1. Confirmation des liens de parenté déclarés (efficacité) 
Les données collectées comprenaient 447 liens de parenté déclarés, dont 365 (82%) 
étaient des parentés biologiques, c’est-à-dire autres que les parentés d’alliance ou d’adoption. 
Les LR ont été calculés sur la base des fréquences alléliques de la population complète (273 
individus) et sur la base des fréquences de la population après élimination des apparentés (184 
individus). Les résultats sont présentés séparément pour la population entière [Tableau 23] et 
pour la famille AK [Tableau 24], dont les informations de parenté ne présentaient virtuellement 
pas de risque d’erreur. 
Relation déclarée Nombre de paires Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences totales) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences U) 
PO 105 98,96% 98,96% 
FS 56 81,48% 81,48% 
HS/AV/GC 94 64,63% 65,06% 
CO/… 52 36,54% 36,54% 
CO2/… 31 29,03% 32,26% 
AD/AL/HW/U 64 59,38% 59,38% 
Total 402 68,07% 68,42% 
Tableau 23 - Relations déclarées par les Yakoutes modernes analysés en STR par LR 
Comme on l’a déjà observé pour la population Béninoise, les parentés proches sont 
vérifiées plus efficacement que les parentés distantes [Tableau 23]. Avec des fréquences 
alléliques calculées sur la population totale, une seule relation PO est sous-estimée en FS, soit 
environ 1% d’erreurs. Pour 56 relations FS testées, 5 ont été sous-estimées en HS, un type d’erreur 
qui a déjà été noté auparavant. Cependant, 5 relations FS ont été surestimées en PO. Bien que 
cette situation ne soit pas inconnue, elle correspond ici à la moitié des erreurs, ce qui signifie que 
5 paires de génotypes FS ne présentent pas d’exclusions alléliques pour les 21 STR. Il pourrait 
s’agir d’une conséquence de la faible variabilité des marqueurs étudiés dans la population 
Yakoute. 
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Un tiers des parentés HS déclarées ne sont pas vérifiées, ces erreurs étant en majorité 
(86%) des sous-estimations en CO ou en CO2, ce qui n’était pas rencontré avec les échantillons 
Béninois. Les 4 autres erreurs sont toutes des surestimations de HS en FS, un cas déjà rencontré 
auparavant. 
Près de deux tiers des parentés CO et équivalentes ne sont pas vérifiées, avec une moitié 
de surestimations en HS et une moitié de sous-estimations en CO2 et même U. Ce résultat est 
moins bon que pour les parentés CO dans la population Béninoise, mais il faut noter qu’aucune 
parenté CO2 n’avait été déclarée par les individus Béninois et qu’en conséquence cette catégorie 
était absente des estimations de l’efficacité. Moins d’un tiers des parentés CO2 sont vérifiées dans 
la population Yakoute moderne, une majorité étant surestimée en CO. 
Les parentés strictement civiles ont été surestimées dans 40% des cas, non seulement en 
CO2 et CO, mais aussi, dans deux cas, en HS, ce qui constitue l’erreur d’assignation avec la plus 
grande distance entre la relation réelle et la relation estimée que nous ayons observée jusque-là. 
On ne doit pas exclure la possibilité de parentés biologiques cachées entre des individus 
apparentés civils, mais il faut noter que ces catégories de parenté plus distantes sont mal définies 
chez les Yakoutes modernes. 
Comme on a pu l’observer dans la population Béninoise, l’utilisation de fréquences 
calculées sur les individus non-apparentés conduit à des résultats presque identiques à ceux 
présentés plus haut pour les fréquences totales. Dans la population Yakoute moderne, ce 
nouveau calcul de fréquence a permis la vérification d’une parenté HS et d’une parenté CO2 
supplémentaire, pour un gain d’efficacité total de seulement 0.35%. 
Relation 
déclarée 
Nombre de 
paires 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences totales) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences U) 
PO 11 100,00% 100,00% 
FS 3 100,00% 100,00% 
HS/AV/GC 11 72,73% 72,73% 
CO/… 2 100,00% 100,00% 
AD/AL/HW/U 18 11,11% 11,11% 
Total 45 57,78% 57,78% 
Tableau 24 - Relations déclarées par la famille AK analysée en STR par LR 
Dans la famille AK [Tableau 24], la vérification des parentés PO et FS a eu une efficacité de 
100%. Deux parentés HS ont été sous-estimées en CO et une surestimée en FS. Le taux d’erreur 
pour HS reste donc élevé (28%) mais la nature des erreurs est comparable à ce qui est observé 
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dans la population Béninoise ou le reste de la population Yakoute moderne. Les deux parentés 
CO déclarées sont vérifiées mais 16 des 18 parentés civiles (U) ont été surestimées en CO2 et CO. 
Comme précédemment, une parenté civile a été surestimée en HS. 
L’utilisation des fréquences sur non-apparentés n’a eu aucun impact sur les taux de 
réussite pour chaque catégorie de parenté. Plus précisément, aucune parenté vérifiée avec les 
fréquences totales n’est pas vérifiée avec les fréquences sur non-apparentés, et inversement. 
Relation 
déclarée 
Nombre de paires 
(Fréquences totales) 
Relations vérifiées par LR sur 90 SNP 
(Fréquences totales) 
PO 29 100,00% 
FS 16 75,00% 
HS/AV/GC 32 46,88% 
CO/… 8 37,50% 
CO2/… 7 14,29% 
AD/AL/HW/U 23 47,83% 
Total 115 61,74% 
Tableau 25 - Relations déclarées par les 36 Yakoutes modernes analysés en SNP par LR 
L’utilisation de la méthode des LR avec les données de 90 SNP sur 36 Yakoutes modernes 
[Tableau 25] produit des résultats moins satisfaisants que ceux obtenus avec les données sur 21 
STR. Comme pour toutes les autres populations, le taux de réussite diminue pour les parentés 
distantes, cependant le taux de réussite global est bas et moins de 50% des parentés HS déclarées 
sont vérifiées. Le nombre d’individus étant faible, nous ne présentons pas de résultats de LR 
calculés à partir des fréquences alléliques des non-apparentés. 
7.2.2. Détection des liens de parenté (fiabilité) 
Les 273 individus de la population totale et les 10 individus de la Famille AK impliquaient 
respectivement 37128 et 45 paires à analyser. La détection des liens de parenté a là aussi été 
effectuée sur la base de fréquences alléliques calculées sur 273 individus ou 184 individus non-
apparentés [Tableau 26]. Tous les taux de réussite obtenus sont très comparables à ce qui a été 
observé dans la population Béninoise, avec une diminution de la fiabilité pour les parentés les 
plus distantes et une série d’erreurs typiques, comme la sous-estimation de PO en FS, la 
surestimation des FS sans exclusions alléliques en PO, et la surestimation des non-apparentés en 
CO2, CO et HS.  
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Relation 
détectée 
Nombre de paires 
(Fréquences totales) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences totales) 
Nombre de paires 
(Fréquences U) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences U) 
PO 108 95,00% 108 95,00% 
FS 75 89,80% 77 89,80% 
HS/AV/GC 913 66,25% 961 64,29% 
CO/… 5230 30,14% 5495 26,39% 
CO2/… 6882 13,79% 7060 37,04% 
<CO2/… 23920 64,41% 23427 62,30% 
Total 37128 65,64% 37128 66,16% 
Tableau 26 - Relations détectées chez les Yakoutes modernes analysés en STR par LR 
Les erreurs pour la catégorie PO sont les 5 cas de surestimation de FS en PO mentionnés 
plus haut, l’une des erreurs pour la catégorie FS étant la sous-estimation d’une parenté PO, en 
raison de l’absence d’exclusions alléliques et de valeurs de LR très comparables pour PO et FS 
(4.02E+06 et 4.87E+06). Quatre autres parentés FS sont des surestimations de parentés HS et la 
majorité des erreurs pour HS sont également des surestimations de parentés CO. 
Les erreurs pour la catégorie CO sont partagées entre les surestimations de parentés CO2 
et U et les sous-estimations de parentés HS. Pour les parentés CO2, la tendance est finalement 
inversée, avec une majorité de sous-estimations de CO et HS en CO2. Par définition, les parentés 
U ne peuvent pas être sous-estimées. Le taux d’erreur de 36-38% pour la catégorie « <CO2/… » 
correspond donc à des paires d’individus pour lesquels une relation civile non biologique a été 
déclarée et une relation biologique non-déclarée a été détectée. Comme pour les autres 
populations étudiées, il faut noter qu’une relation civile déclarée peut être associée à une parenté 
biologique distante non-déclarée, sans que cela constitue une erreur dans le contexte des tests 
génétiques de parenté. Il peut en réalité s’agir d’un défaut dans la collecte des informations 
généalogiques sur le terrain. 
Relation 
détectée 
Nombre de paires 
(Fréquences totales) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences totales) 
Nombre de paires 
(Fréquences U) 
Relations vérifiées 
par LR sur 21 STR 
(Fréquences U) 
PO 11 100,00% 11 100,00% 
FS 5 60,00% 5 60,00% 
HS/AV/GC 9 88,89% 9 88,89% 
CO/… 12 16,67% 14 14,29% 
CO2/… 6 0,00% 4 0,00% 
<CO2/… 2 100,00% 2 100,00% 
Total 45 57,78% 45 57,78% 
Tableau 27 - Relations détectées pour la famille AK analysée en STR par LR 
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Toutes les parentés étant déclarées avec précision pour la famille AK, ce dernier type 
d’erreur (une parenté civile associée à une parenté biologique cachée) est complètement absent 
des résultats de détection utilisés pour estimer la fiabilité de la méthode [Tableau 27]. Au 
contraire, on remarque que les relations CO2 déclarées ne sont pas détectées et que les relations 
CO2 détectées sont toutes des surestimations de parentés civiles non-biologiques. 
Relation 
détectée 
Nombre de paires 
(Fréquences totales) 
Relations vérifiées par LR sur 90 SNP 
(Fréquences totales) 
PO 29 100,00% 
FS 13 92,31% 
HS/AV/GC 27 75,00% 
CO/… 58 13,64% 
CO2/… 63 12,50% 
<CO2/… 440 47,83% 
Total 630 61,74% 
Tableau 28 - Relations détectées pour les 36 Yakoutes modernes analysés en SNP par LR 
Les analyses pour 90 SNP présentent le même type de résultats de fiabilité que les autres 
applications de la méthode des LR [Tableau 28]. La fiabilité diminue avec la distance des parentés 
et les erreurs sont majoritairement des surestimations pour les parentés proches, à parts égales 
des surestimations et des sous-estimations pour les parentés HS et CO et majoritairement des 
sous-estimations pour les parentés CO2 et U. 
7.2.3. Comportement statistique des valeurs de LR et des probabilités de parenté 
Si l’on compare les probabilités associées aux parentés vérifiées par LR dans la population 
Béninoise et la population Yakoute moderne [Tableau 29], on note que l’amplitude de ces 
probabilités est plus importante dans la population Yakoute pour toutes les catégories de 
parenté. En d’autres termes, l’incertitude de chaque catégorie de parenté est plus importante 
chez la population Yakoute que chez la population Béninoise. 
Relation de parenté Probabilité minimum Probabilité maximum 
PO 99,99423% 99,9999999% 
FS 98,74100% 99,9999999999% 
HS/AV/GC 70,31082% 99,98733% 
CO/… 17,81654% 92,26899% 
CO2/… 1,21641% 17,60613% 
Tableau 29 - Probabilités de parentés LR Yakoutes pour des relations déclarées et vérifiées 
On note la valeur élevée des probabilités de parentés de premier degré PO et FS et l’ambigüité 
significative des probabilités pour HS, avec une incertitude jusqu’à 30%, et des probabilités CO qui 
ne sont jamais supérieures à 92% et montrent parfois une incertitude de 83%, ce qui les rendrait 
impossibles à utiliser dans un contexte archéologique. A fortiori, l’incertitude pour les parentés 
CO2 vérifiées est comprise entre 83% et 99%. 
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7.2.4. La famille AK 
Les taux de réussite des tests de parenté diminuent avec la distance de ces parentés, mais 
la présence de plusieurs parentés de premier degré permet souvent, y compris en contexte 
archéologique, de confirmer des parentés de second degré. Pour illustrer la construction d’une 
généalogie à partir des parentés proches, nous présentons ici le cas de la famille AK [Figure 40], 
pour laquelle plusieurs parentés ont été sous-estimées ou surestimées [Tableau 30]. 
 Parmi 28 liens biologiques, 2 parentés GC (AK4/AK10 et AK5/AK7) ont été surestimées en 
FS et une parenté GC a été sous-estimée en CO. Le cas de la famille AK illustre le fait que les 
erreurs d’estimation ne sont pas limitées à certaines familles mais qu’elles sont retrouvées au 
sein de familles pour lesquelles les autres parentés sont vérifiées. On remarque donc que ces trois 
paires auraient été assignées 
incorrectement en contexte archéologique. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figure 46 - Généalogie de la famille AK 
Détails des parentés dans le Tableau 30. 
Ind.1 Ind.2 Parenté déclarée LR Probabilité 
AK1 AK10 PO 4,83E+06 0,999999793 
AK1 AK4 PO 2,74E+08 0,999999996 
AK1 AK5 FS 4,00E+06 0,999999750 
AK1 AK6 FS 4,97E+05 0,999997989 
AK1 AK7 GC 4,59E+03 0,999782072 
AK1 AK8 GC* 1,62E+00 0,383028295 
AK1 AK9 PO 4,50E+08 0,999999998 
AK2 AK3 PO 3,09E+07 0,999999968 
AK2 AK4 PO 1,36E+08 0,999999993 
AK3 AK4 HS 2,91E+02 0,996562730 
AK4 AK10 GC* 7,23E+03 0,999861675 
AK4 AK5 AV 1,38E+02 0,992746261 
AK4 AK6 AV 2,08E+02 0,995196010 
AK4 AK7 GGC 1,36E+00 0,263048567 
AK4 AK8 GGC 3,64E+00 0,725421751 
AK4 AK9 GC 1,40E+01 0,928817980 
AK5 AK10 PO 7,57E+06 0,999999868 
AK5 AK6 FS 1,22E+06 0,999999180 
AK5 AK7 GC* 1,25E+04 0,999919780 
AK5 AK8 GC 2,38E+01 0,958009042 
AK5 AK9 PO 1,32E+08 0,999999992 
AK6 AK10 PO 1,95E+05 0,999994871 
AK6 AK7 GC 1,81E+02 0,994484392 
AK6 AK8 GC 1,03E+01 0,903233191 
AK6 AK9 PO 3,37E+07 0,999999970 
AK7 AK9 PO 1,00E+08 0,999999990 
AK8 AK9 PO 2,24E+05 0,999995543 
Tableau 30 - Parentés déclarées pour la famille AK 
La colonne « parenté » liste la parenté déclarée pour chaque 
paire. Les astérisques dénotent les parentés non vérifiées par 
la méthode des LR. Le LR et la probabilité donnés sont ceux 
de la relation déclarée. 
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7.3. PARENTES ETABLIES PAR LES MODELES IBS (IDENTITY-BY-STATE) 
7.3.1. Confirmation des liens de parenté déclarés (efficacité) 
Le nombre de SNP étudiés pour la population Yakoute moderne est très inférieur au 
nombre étudié pour la population Béninoise. Cependant, il faut noter que les 90 SNP du panel 
HID sont parfaitement indépendants, ce qui constitue l’une des conditions d’application de la 
méthode des indices IBS proposée. 
Parmi 115 relations connues, seules les parentés FS ont pu être vérifiées par la méthode 
des indices IBS (100% d’efficacité). Toutes les parentés PO sont sous-estimées en FS et toutes les 
autres parentés (HS, CO, CO2 et U) sont surestimées en FS (97%) ou en HS (3%). 
7.3.2. Détection des liens de parenté (fiabilité) 
Les parentés FS détectées sont au nombre de 558 parmi les 630 paires analysées par IBS 
pour 90 SNP (89%). Seules 16 d’entre elles (3%) sont effectivement des parentés FS. Toutes les 
autres sont soit non-déclarées, soit des sous-estimations de PO, soit des surestimations de tous 
les autres niveaux de parenté déclarés. 
La méthode ne détecte aucune parenté PO ou CO2, mais toutes les parentés HS, CO et U 
sont soit non-déclarées, soit des erreurs. On ne note pas de tendance à une surestimation 
générale par exemple, mais plutôt une grande variabilité dans la nature des erreurs observées, 
qui vont de la parenté U surestimée en FS à la parenté HS sous-estimée en U. 
7.3.3. Comportement statistique des indices de similarité et des probabilités de parenté 
Etant données la faible efficacité et la faible fiabilité de la méthode des indices IBS appliqués 
à seulement 90 SNP, il est intéressant de noter que cette analyse ne permet pas de retrouver une 
distribution des valeurs qui soit similaire à ce qui est observé pour plusieurs milliers de SNP [Figure 
47]. Au contraire, les indices ex/dub et sin/dub ne sont pas regroupés autour de la moyenne des 
fréquences alléliques et autours des segments correspondant aux modèles. 
Ceci est dû au fait que les rapports ex/dub et sin/dub ne sont pas des constantes et ne 
prennent des valeurs identifiables par des droites qu’à partir d’un certain nombre de marqueurs. 
En effet, les équations des modèles dépendent de l’élimination de la variable N (le nombre de 
marqueurs polymorphes) dans l’expression des probabilités IBS et la seule variable d’influence 
est donc la fréquence allélique de l’allèle minoritaire. Pour de très grands nombres de SNP, la 
moyenne des fréquences des allèles minoritaires est proche de la moyenne calculée sans 
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référence à la variable N. Pour de petits nombres de SNP, la moyenne des fréquences a une 
influence comparable sur la méthode des indices IBS et sur la méthode des LR. 
 
Figure 47 - Indices IBS pour 90 SNP chez 36 Yakoutes modernes 
FS en bleu, HS en vert, CO en orange et U en gris. On note le nombre important de parentés FS, 
l’absence de parentés PO et la séparation des nuages de points le long de lignes distinctes : pour 
un petit nombre de SNP, on peut observer les valeurs discrètes prises par les rapports ex/dub et 
sin/dub, qui n’étaient pas visibles pour plusieurs milliers de SNP. 
 Etant donné les résultats de la méthode des indices IBS pour 90 SNP, il ne semble pas 
envisageable d’obtenir des estimations de parenté utiles dans les populations anciennes. En effet, 
si le nombre minimum de marqueurs indépendants pour une application efficace de la méthode 
n’est pas connu, on peut affirmer que 90 SNP ne sont pas suffisants. 
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Chapitre 8 
Populations Yakoutes anciennes 
Entre 2002 et 2014, tous les échantillons issus des fouilles en Sibérie Orientale ont été 
soumis aux analyses paléo-génétiques au sein de notre laboratoire. Le premier objectif a été 
d’obtenir des profils pour 9 STR autosomaux et la séquence de la région HVR-1 de l’ADN 
mitochondrial pour 3 individus [91]. Le travail a été poursuivi par l’analyse des mêmes marqueurs 
chez 5 individus supplémentaires [92], puis 58 [93] et enfin 130 [10]. Ces données et d’autres 
données publiées pour les populations Yakoutes modernes ont également permis une première 
identification des limites de la méthode des LR dans la détermination des parentés dans une 
population ancienne [11]. 
Additionnellement, la conservation exceptionnelle de certaines tombes Yakoutes (en raison 
des températures très basses), a conduit les équipes de notre laboratoire à tester de nombreuses 
techniques d’extraction de l’ADN et d’identification génétique du phénotype. 
Nous présentons ici les résultats obtenus après analyse de 150 individus anciens pour 
lesquels nous avons pu obtenir un profil STR complet pour 15 marqueurs. Parmi ces individus, 39 
ont aussi permis d’obtenir des profils STR pour 21 marqueurs. 
Contrairement aux résultats présentés pour les deux populations modernes, cette section 
ne propose pas la vérification de relations déclarées, aucune hypothèse de parenté n’ayant été 
établie a priori pour les 150 individus, même dans les cas où des informations archéologiques 
peuvent orienter l’analyse (tombes partagées, un jeune enfant inhumé avec une jeune femme, 
des vêtements spécifiques communs…). 
Ce chapitre propose une présentation simple de la diversité de la population étudiée, suivie 
de la comparaison des valeurs de LR observées dans la population Yakoute moderne utilisée 
comme référence et dans la population ancienne. Nous comparerons ensuite les généalogies de 
deux familles comprenant des parentés distantes afin d’exposer certaines limites de la méthode 
des LR dans l’étude des populations anciennes, en particulier en ce qui concerne la détection des 
parentés de 2ème degré. 
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8.1. STATISTIQUES GENERALES 
8.1.1. Diversité allélique des marqueurs STR 
Si l’on compare le nombre d’allèles observés pour chaque marqueur STR dans la 
population Yakoute ancienne et dans la population Yakoute moderne [Figure 48], on note que ces 
valeurs sont proches, avec toutefois un nombre d’allèles par marqueur en moyenne 9% inférieur 
dans la population ancienne. Cette différence peut s’expliquer par le nombre d’individus plus 
faible dans la population ancienne, mais il faut aussi noter que, si la population moderne est 
ethniquement homogène et constituée d’individus contemporains, ce n’est pas le cas de la 
population ancienne. Cela signifie que le nombre d’allèles par marqueur pour cette dernière peut 
être surestimé par rapport aux différentes populations naturelles qui se sont succédé en Yakoutie, 
ou très sous-estimé si la population funéraire ne correspond pas à une population naturelle. 
 
Figure 48 - Diversité allélique des 14 marqueurs STR communs pour 273 Yakoutes modernes et 
150 Yakoutes anciens 
Nombre d’allèles par locus : en orange, modernes, en jaune, anciens. Le nombre d’allèles est en 
moyenne 9% inférieur dans la population Yakoute. Parmi les 14 loci STR, seuls deux présentent 
plus d’allèles dans la population ancienne que dans la population moderne. 
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8.1.2. Diversité allélique des marqueurs SNP 
L’analyse de quatre Yakoutes anciens n’a pas permis d’établir des profils complets pour 
les 90 SNP du panel HID. Environ 40% des allèles n’ont pas pu être déterminés, ce qui correspond 
à un profil très incomplet, deux profils partiels et un profil presque complet. En conséquence, il 
n’a pas été possible d’appliquer la méthode des LR ou la méthode des indices IBS à ces données. 
8.1.3. Structure de la population 
On a noté que les fréquences alléliques des STR de la population Yakoute ancienne étaient 
très comparables aux fréquences alléliques de la population moderne et que la diversité allélique 
était similaire. Nous présentons ici une ACP [Figure 49] qui rassemble ces deux populations (273 
individus modernes et 39 individus anciens). 
On remarque ici encore les similarités entre les deux populations. Il semble que celles-ci 
sont non seulement homogènes mais aussi que les marqueurs STR ne permettent pas de détecter 
une différence significative entre les individus issus des fouilles archéologiques (du 15ème au 19ème 
siècle) et les individus modernes. 
 
Figure 49 - Analyse en composante principale (ACP) sur données STR (Yakoutes anciens) 
En gris, la population Yakoute moderne, en bleu, les 39 individus anciens analysés pour 21 STR. 
Les composantes expliquent respectivement 29,76% et 8,53% de la variance. On note les deux 
individus anciens distincts du groupe principal. 
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8.2. PARENTES ETABLIES PAR LIKELIHOOD RATIO (LR) 
8.2.1. Liens de parenté détectés et probabilités de parenté 
Les parentés entre des individus Yakoutes anciens présentées dans ce chapitre ne peuvent 
pas être vérifiées par des informations extérieures mais elles sont compatibles avec les lignées 
génétiques uniparentales identifiées. Dans de nombreux cas, des parentés de premier degré 
permettent également la confirmation ou la découverte de liens de 2ème degré (HS par exemple). 
Les probabilités de parenté observées pour les relations détectées dans la population 
Yakoute ancienne [Tableau 31] sont comparables aux valeurs obtenues avec les populations 
modernes, à l’exception d’une amplitude plus importante pour les catégories qui sont mal 
vérifiées, c’est-à-dire HS, CO et CO2. En effet, une grande partie des parentés détectées est due 
à des erreurs, comme on a pu le constater dans les chapitres précédents. Environ un tiers des 
parentés HS détectées sont en fait des parentés FS ou des parentés CO, voire CO2. C’est pourquoi 
les généalogies ne sont pas établies à partir de relations distantes et les paires isolées d’individus 
possiblement apparentés au 2ème degré sont considérées comme non-résolues en l’absence de 
nouvelles informations (c’est-à-dire de la découverte d’un individu supplémentaire partageant 
une relation de 1er degré avec chaque individu de la paire). 
Relation de parenté Probabilité minimum Probabilité maximum 
PO 99,99567% 99,99998% 
FS 97,67040% 99,99828% 
HS/AV/GC 59,33465% 99,91621% 
CO/… 8,230793% 82,23562% 
CO2/… 0,007038% 30,37873% 
Tableau 31 - Probabilités de parentés LR sur 21 STR pour 39 Yakoutes anciens 
On note la valeur élevée des probabilités de parentés de premier degré PO et FS et l’ambigüité 
significative des probabilités pour HS, avec une incertitude jusqu’à 40%, et des probabilités CO qui 
ne sont jamais supérieures à 82% et montrent parfois une incertitude de 92%. A fortiori, 
l’incertitude pour les parentés CO2 est comprise entre 70% et presque 100%. Ces valeurs sont 
attendues étant donné les probabilités observées dans les deux populations modernes utilisées en 
référence.  
8.2.2. Valeurs de LR dans la population ancienne 
Nous avons noté plus haut que le faible taux de réussite de la méthode des LR pour les 
parentés distantes implique que de nombreuses (voire la majorité) relations HS et CO détectées 
ne correspondent pas à des parentés réelles. Nous ne pouvons pas définir un seuil strict qui 
permettrait d’identifier directement un LR trop bas ou une probabilité trop faible, mais une 
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comparaison des valeurs de LR dans les différentes populations permet d’estimer la proportion 
de résultats erronés [Figure 50]. Toutes les valeurs de LR-PO dans la population ancienne sont 
inférieures à la valeur de LR-PO pour la première relation erronée observée dans la population 
moderne, c’est-à-dire que le seuil de fiabilité des LR-PO exclut toutes les valeurs calculées pour la 
population ancienne. Le seuil pour LR-FS exclut environ 50% des valeurs détectées dans la 
population ancienne et le seuil pour LR-HS environ 75%. Toutes les valeurs de LR-CO détectées 
sont inférieures au seuil de fiabilité. Le taux d’erreurs pour la méthode des LR se traduit donc par 
une incertitude sur toutes les valeurs détectées dans la population ancienne. 
 
Figure 50 – Etendue des valeurs de LR dans les populations Yakoutes moderne et ancienne 
Les couleurs représentant les catégories de parenté sont les mêmes que dans les figures 
précédentes. En rouge, l’étendue des valeurs de LR-PO pour les parentés vérifiées, en rose, 
l’étendue des valeurs de LR pour les parentés détectées PO mais déclarées autres que PO. En bleu 
et bleu clair pour FS, en vert et vert clair pour HS. L’étendue des valeurs de LR-CO vérifiées est la 
même que l’étendue des valeurs non vérifiées. En d’autres termes, les valeurs correctes et erronées 
pour LR-CO sont confondues. En gris, l’étendue correspondante des valeurs de LR dans la 
population Yakoute ancienne pour chaque catégorie de parenté. On note que toutes les étendues 
des valeurs de LR dans la population ancienne sont plus faibles que les étendues des valeurs dans 
la population moderne. 
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8.2.3. Parentés HS dans la famille Lepsei et une famille de Tolon 
La comparaison des LR et des probabilités de parenté dans une famille moderne (parentés 
déclarées et vérifiées) et une famille ancienne [Figure 51] permet de constater que les rapports 
entre les valeurs sont similaires. Bien qu’il soit prudent de ne pas définir une généalogie ancienne 
par des parentés de 2ème degré, on constate que pour la famille Lepsei les parentés AV (HS, 2ème 
degré) sont confirmées par les parentés de 1er degré (PO et FS). 
 
Figure 51 - Valeurs de LR pour une famille ancienne et une famille moderne 
La famille Lepsei est issue de fouilles archéologiques dans le Nord de la Yakoutie. La famille Ba est 
issue des données modernes collectées en référence. Les couleurs correspondent aux parentés 
détectées (PO en rouge, FS en bleu, HS/AV en vert). Les LR sont notés au-dessus des lignes, les 
probabilités de parenté en dessous des lignes. On note les valeurs relativement élevées pour les 
LR-PO et les LR-FS. Il existe également une tendance à présenter des valeurs plus faibles dans la 
famille Lepsei, mais cela est dû à l’utilisation de 15 STR dans celle-ci, au lieu de 21 STR pour la 
famille Ba. Tous les LR présentés sont les LR maximum, c’est-à-dire que les parentés ont été 
déterminées naturellement par l’analyse. Il faut également noter le faible LR-FS entre Ba20 et 
Ba21, dont la relation est pourtant confirmée par un père commun (Ba18) et une mère commune 
(Ba19, non représentée).
 
126 CHAPITRE 9. XIONGNU DE L’ALTAÏ MONGOL (ÂGE DU FER)  3 – RESULTATS 
Chapitre 9 
Xiongnu de l’Altaï Mongol (Âge du Fer) 
Les fouilles de la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu (TUK) ont permis l’étude de plusieurs 
dizaines de squelettes humains bien conservés. Les études génétiques menées par notre équipe 
sur ce matériel n’ont pas encore été publiées, mais elles ont déjà permis de détecter la présence 
de nombreux liens de parenté, dont certains constituent des généalogies très étendues. 
Ces résultats préliminaires démontrent la présence d’une structure rarement observée 
dans l’Altaï de l’Âge du Fer : une grande nécropole familiale. C’est dans ce contexte que l’étude 
des parentés génétiques contribue de manière très significative à la compréhension des 
ensembles funéraires. Une paire isolée d’individus apparentés n’est porteuse d’informations qu’à 
la lumière d’autres données, historiques, archéologiques ou anthropologiques, mais une 
nécropole comme celle de Tamir Ulaan Khoshuu constitue en elle-même l’indice de pratiques 
funéraires et sociales particulières. 
Les individus exhumés à Tamir ont été analysés pour 21 STR autosomaux, 24 STR du 
chromosome Y et leur génome mitochondrial a été entièrement séquencé. La combinaison de ces 
différents marqueurs permet non seulement d’étudier l’origine biogéographique et ethnique des 
individus, mais aussi d’apporter un support à certains liens de parenté, et d’en infirmer d’autres.  
Ce chapitre présente la variabilité des valeurs de LR et le cas d’une généalogie très complète 
identifiée dans la population de la nécropole. Nous montrons que la reconstruction de cette 
généalogie a été possible à l’aide des seules parentés de premier degré, alors même que les 
valeurs de LR pour les parentés plus distantes n’étaient pas concluantes. 
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9.1. STATISTIQUES GENERALES 
9.1.1. Diversité allélique des marqueurs STR 
Comme pour les autres populations minoritaires ou anciennes présentées dans ce 
mémoire, la population de la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu (TUK) présente moins de 
diversité allélique que la population américaine utilisée comme référence. Il faut cependant noter 
que le nombre d’allèles par marqueur STR dans la population de TUK est comparable à ce qui est 
observé dans la population Yakoute moderne, alors que cette dernière est composée de 273 
individus, contre 36 pour la population de TUK. Ce constat permet d’envisager l’application 
efficace de la méthode des LR pour définir des généalogies dans cette population ancienne. 
 
Figure 52 - Diversité allélique des 21 STR pour 36 Xiongnu de TUK et une population de référence 
américaine 
Nombre d’allèles par locus : en noir, population américaine, en bleu, Xiongnu de l’Altai Mongol de 
Tamir Ulaan Khoshuu (TUK). Le nombre d’allèles est en moyenne 26% inférieur dans la population 
de TUK pour les 21 loci STR. Tous les marqueurs présentent moins d’allèles pour la population TUK 
que pour la population américaine présentée en référence. 
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9.1.2. Diversité allélique des marqueurs SNP 
Huit individus ont été analysés pour les 90 SNP du panel HID. Aucun profil SNP complet 
n’a été obtenu mais cinq d’entre eux présentaient des profils partiels avec au moins 84 SNP. Neuf 
marqueurs avaient une diversité allélique nulle. Nous ne proposons pas d’analyses en LR ou IBS 
pour ces 90 SNP, un travail supplémentaire étant nécessaire pour obtenir un plus grand nombre 
de profils. 
9.1.3. Structure de la population 
La partie de la nécropole de TUK d’où proviennent les échantillons étudiés n’est pas très 
étendue. Les tombes qui la composent sont contemporaines les unes des autres et l’ensemble a 
été érigé durant une période correspondant au plus à quatre générations humaines. Les données 
TUK ont été soumises à une analyse ACP, avec les populations Yakoutes anciennes et modernes 
(pour permettre un nombre d’individus suffisant) [Figure 53]. Si certains individus Xiongnu se 
distinguent du groupe principal, il apparaît que les marqueurs STR utilisés ne permettent pas de 
séparer les populations Yakoutes et les populations de la nécropole de TUK. 
 
Figure 53 - Analyse en composante principale (ACP) sur données STR (Xiongnu de TUK) 
En gris, la population Yakoute moderne, en bleu, la population Yakoute ancienne et en orange, la 
population de la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu. On note 6 individus Xiongnu en marge du 
groupe principal. Les composantes expliquent respectivement 34,56% et 9,27% de la variance. 
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9.2. PARENTES ETABLIES PAR LIKELIHOOD RATIO (LR) 
9.2.1. Liens de parenté détectés, valeurs de LR et probabilités de parenté 
Comme pour la population Yakoute ancienne, nous présentons ici les étendues des 
probabilités de parenté pour toutes les catégories étudiées [Tableau 32]. Ces résultats sont très 
similaires à ceux observés pour la population Yakoute ancienne : la définition des catégories de 
parenté proches est bonne et celle des parentés distantes est mauvaise. Comme dans la 
population Yakoute ancienne, les valeurs présentées ici correspondent à des paires d’individus 
pour lesquelles le partage des lignées uniparentales est compatible avec la parenté proposée. 
Relation de parenté Probabilité minimum Probabilité maximum 
PO 99,66419% 99,99999% 
FS 98,96778% 99,9999999% 
HS/AV/GC 61,71789% 99,98829% 
CO/… 11,95844% 93,33815% 
CO2/… 0,17203% 47,27026% 
Tableau 32 - Probabilités de parentés LR sur 21 STR pour 36 Xiongnu anciens 
On note la valeur élevée des probabilités de parentés de premier degré PO et FS et l’ambigüité 
significative des probabilités pour HS, avec une incertitude jusqu’à 39%, et des probabilités CO qui 
ne sont jamais supérieures à 93% et montrent parfois une incertitude de 92%. A fortiori, 
l’incertitude pour les parentés CO2 est comprise entre 53% et presque 100%. Ces valeurs sont 
attendues étant donné les probabilités observées dans les deux populations modernes utilisées en 
référence.  
 Les valeurs de LR-PO présentent une spécificité dans la population de TUK [Figure 54]. La 
borne inférieure de l’étendue des valeurs de LR-PO pour toutes les parentés PO détectées est 
égale à 102, ce qui est inférieur à toutes les valeurs observées dans la population Béninoise et la 
population Yakoute moderne pour des parentés vérifiées, ainsi qu’inférieur à tous les LR-PO 
détectés dans la population Yakoute ancienne. 
 L’étendue des valeurs LR-FS n’est pas non plus comparable entre la population de TUK et 
la population Yakoute ancienne. La valeur maximale de LR-FS chez les Yakoutes anciens était de 
105, alors qu’elle est de 109 chez les Xiongnu de TUK. 
Il faut aussi noter que toutes les valeurs de LR-HS pour TUK sont inférieures au LR-HS 
maximum erroné chez les Yakoutes modernes. C’est-à-dire qu’en faisant référence aux valeurs de 
LR attendues dans la population Yakoute, on pourrait exclure toutes les parentés HS détectées 
dans la population Xiongnu. Cependant, nous allons montrer que certaines de ces parentés HS 
sont confirmées par la présence de parentés de premier degré bien définies. 
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Figure 54 – Etendue des valeurs de LR dans la population de la nécropole de TUK et les 
populations Yakoutes moderne et ancienne 
Les couleurs représentant les catégories de parenté sont les mêmes que dans les figures 
précédentes, en particulier la Fig. 44. En rouge, l’étendue des valeurs de LR-PO pour les parentés 
vérifiées, en rose, l’étendue des valeurs de LR pour les parentés détectées PO mais déclarées autres 
que PO. En bleu et bleu clair pour FS, en vert et vert clair pour HS. En gris, l’étendue correspondante 
des valeurs de LR dans la population Yakoute ancienne pour chaque catégorie de parenté. Enfin, 
en doré, l’étendue des valeurs de LR pour la population Xiongnu de TUK. On note que la borne 
inférieure de l’étendue des LR-PO pour TUK est 102, une valeur inférieure à ce qui est observé dans 
toutes les autres populations. 
9.2.2. Une grande généalogie 
Nous présentons ici une partie (9 individus) d’une généalogie comprenant 17 individus 
établie pour la population de TUK. La branche représentée ici est la descendance d’un homme, 
T01. Elle est constituée de 9 individus et 28 liens de parenté biologiques [Figure 55 et Tableau 33]. 
Parmi les 9 parentés PO détectées, 2 ont une probabilité légèrement inférieure au 
minimum observé pour des parentés PO vérifiées chez les Béninois ou les Yakoutes modernes. 
Toutes sont cependant définies naturellement par les tests de parenté (aucune n’est sous-
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estimée en FS). Ces 9 parentés à elles seules permettent de reconstruire la généalogie complète 
et ce qui nous conduit à évaluer les autres parentés implicites. 
Deux parentés FS sur quatre ont été correctement assignées, les deux autres étant 
surestimées en PO, T03-T26 et T19-T28 (des paires de génotypes ne présentent pas d’exclusions 
alléliques). Il ne peut y avoir de doute quant à la nature réelle de ces parentés (FS), car nous 
disposons des deux parents de T03 et T26, qui ne partagent pas de lien de parenté (LR-CO2<1 et 
donc une probabilité égale à 0). La configuration proposée est donc la seule possible. Pour la paire 
T19-T28, si la parenté détectée avait été HS, nous aurions pu proposer une autre généalogie, en 
l’absence de leur mère parmi nos échantillons. En l’occurrence, toutes les détections de parentés 
PO observées dans nos deux populations de référence (Bénin et Yakoutie moderne) sont soit des 
assignations correctes de PO, soit des surestimations de FS. 
 Pour 12 relations AV/GC définies indirectement, 7 ne sont pas vérifiées par les LR-HS. 
Toutes sont des sous-estimations en CO, CO2 ou U. Les trois relations équivalentes à CO sont 
également sous-estimées, en U. 
 On peut comparer les valeurs de LR dans cette généalogie à celles obtenues pour la famille 
GFR355 de la population Béninoise [Figure 56 et Tableau 34]. 
 Les 8 relations PO détectées correspondent à des valeurs de LR d’un ordre de grandeur 
supérieur à la famille TUK (102-107 pour TUK et 102-107 pour GFR355). Cela illustre le fait que les 
LR-PO pour la population de TUK sont systématiquement plus faibles que les LR-PO dans la 
population Béninoise, malgré un nombre identique de loci STR analysés. Ces différences sont dues 
à l’influence non quantifiable des approximations dans le calcul des fréquences alléliques. 
 De la même façon, une seule parenté GC est sous-estimée en CO parmi 8 parentés 
HS/AV/GC, ce qui constitue un taux d’erreur très inférieur à ce qui est observé dans la population 
Béninoise. 
 Il faut cependant noter, dans la famille GFR355, une sous-estimation rare de FS en U. Cette 
parenté FS est pourtant confirmée par la présence des deux parents et d’une demi-sœur 
commune, en plus de la déclaration des individus eux-mêmes. Il est donc important de remarquer 
que le taux d’erreur non négligeable de la méthode des LR sur STR pour les parentés FS se traduit 
parfois par des sous-estimations qui auraient conduit à rejeter formellement une parenté dans 
un contexte archéologique où seuls les deux individus de la paire sous-estimée auraient été 
étudiés, hors de leur structure familiale.  
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Figure 55 – Généalogie d’une famille TUK 
Détails des parentés dans le Tableau 33. 
  
Ind.1 Ind.2 Parenté LR Probabilité 
T02C T03 PO 4,54E+04 0,999977994 
T02C T26 PO 1,51E+05 0,999993396 
T02C T19 GC* 1,09E-01 <0 
T02C T21 GC 3,63E+01 0,972453374 
T02C T28 GC* 5,65E-03 <0 
T02C T18 GGC* 1,71E-01 <0 
T01 T03 PO 1,25E+03 0,999197867 
T01 T26 PO 5,95E+02 0,998319171 
T01 T19 GC* 1,88E-01 <0 
T01 T21 GC* 1,00E+00 0,003766068 
T01 T28 GC 2,94E+01 0,965996444 
T01 T18 GGC* 3,13E-01 <0 
T03 T26 FS* 1,37E+04 0,999927267 
T03 T19 AV* 2,05E+00 0,511682024 
T03 T21 AV 2,71E+01 0,963036155 
T03 T28 AV 5,68E+00 0,823903159 
T03 T18 GAV* 3,21E-01 <0 
T26 T19 PO 2,98E+02 0,996641867 
T26 T21 PO 1,22E+05 0,999991828 
T26 T28 PO 2,11E+03 0,999526078 
T26 T18 GC* 1,69E-01 <0 
T23 T18 PO 3,83E+07 0,999999974 
T19 T21 FS 1,28E+03 0,999219387 
T19 T28 FS* 1,06E+05 0,999990558 
T19 T18 PO 3,07E+04 0,999967425 
T21 T28 FS 9,69E+01 0,989677796 
T21 T18 AV* 1,50E-01 <0 
T28 T18 AV 1,70E+01 0,941026375 
Tableau 33 - Parentés détectées pour une famille TUK 
La colonne « parenté » liste la parenté détectée pour chaque 
paire. Les astérisques dénotent les parentés non vérifiées par 
la méthode des LR. Le LR et la probabilité donnés sont ceux 
de la relation conservée après reconstruction de la 
généalogie. 
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Figure 56 – Généalogie GFR355 
 
Ind.1 Ind.2 Parenté LR Probabilité 
GM P PO 8,87E+04 0,999988723 
GM E1 GC 4,95E+01 0,979797211 
GM E2 GC* 1,51E+00 0,336727181 
GM E3 GC 5,89E+01 0,983011267 
GP P PO 1,42E+07 0,999999929 
GP E1 GC 1,87E+02 0,994639276 
GP E2 GC 1,17E+02 0,991466589 
GP E3 GC 7,54E+00 0,867340876 
M1 E1 PO 3,15E+07 0,999999968 
M1 E2 PO 2,03E+06 0,999999507 
P E1 PO 1,10E+08 0,999999991 
P E2 PO 8,30E+05 0,999998795 
P E3 PO 6,66E+06 0,999999850 
M2 E3 PO 1,41E+08 0,999999993 
E1 E2 FS* 2,73E-02 <0 
E1 E3 HS 9,96E+02 0,998996427 
E2 E3 HS 1,30E+02 0,992291188 
Tableau 34 - Parentés déclarées pour la famille GFR355 
La colonne « parenté » liste la parenté déclarée pour chaque 
paire. Les astérisques dénotent les parentés non vérifiées par 
la méthode des LR. Le LR et la probabilité donnés sont ceux 
de la relation déclarée. 
  
 
 
Quatrième partie : 
Discussion  
Chapitre 10 : Efficacité et fiabilité des méthodes statistiques 
Chapitre 11 : Cas limites et conditions d’application 
Chapitre 12 : Détection des parentés distantes ou complexes 
 
   
 
136 CHAPITRE 10. EFFICACITE ET FIABILITE DES METHODES STATISTIQUES  4 – DISCUSSION 
Chapitre 10 
Efficacité et fiabilité des méthodes statistiques 
Dans le cadre de ce travail, nous avons obtenu des valeurs empiriques pour le taux de 
réussite de trois méthodes de détermination des parentés génétiques. Ce taux de réussite est 
présenté dans ses deux formes : l’efficacité et la fiabilité. L’efficacité est ici définie comme la 
capacité des tests génétiques à vérifier des parentés connues, soit à travers les déclarations des 
individus concernés, soit par l’intermédiaire de documents attestant de ces parentés (qui peuvent 
exister en contexte historique, voire archéologique). La fiabilité est quant à elle définie comme la 
capacité des tests génétiques à détecter des parentés, en l’absence d’indication préalable et sans 
surestimation ou sous-estimation de leur nature. 
Ce travail se situe à l’interface de deux disciplines : la médecine légale et l’anthropologie. 
En contexte médico-légal, l’identification d’un corps ou d’un individu par comparaison de son 
profil génétique à celui d’un ascendant direct, d’un descendant direct ou d’un autre parent proche 
nécessite de disposer d’une méthode efficace car tous les résultats incertains doivent être écartés 
et certains cas peuvent rester sans résolution. Dans ce type d’affaire, les déterminations dont la 
probabilité n’est pas satisfaisante ne sont pas acceptables en réponse à une demande de 
vérification de parenté. Plus généralement, dans tous les cas où seules deux hypothèses de 
parenté sont proposées, c’est la méthode statistique la plus efficace qui doit être choisie. 
 Dans l’étude des populations anciennes, il n’est pas possible d’établir deux hypothèses 
exclusives de parenté. Ce sont donc les méthodes les plus fiables qui doivent être utilisées. Par 
ailleurs, les enjeux n’étant pas les mêmes, une éventuelle approximation constitue déjà un 
résultat exploitable et la division simple entre parentés de premier degré, parentés de second 
degré et parentés de troisième degré est une information importante quant à la structure du 
groupe étudié. 
 Ce chapitre présente les conditions et le champ d’application de la méthode des LR, de la 
méthode des IBD paire par paire et de la méthode des indices IBS en ce qui concerne les 
populations anciennes, résumées dans le Tableau 35. La capacité à distinguer, par exemple, une 
parenté HS de manière efficace et fiable est évaluée. 
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10.1. EFFICACITE DES TROIS METHODES 
Cette section présente les taux de réussite des trois méthodes utilisées, en ce qui concerne 
la vérification sans erreur des parentés déclarées, c’est-à-dire l’efficacité de ces méthodes. Dans 
le contexte de l’identification d’un individu, en médecine légale par exemple, une hypothèse 
unique de parenté aurait été comparée à l’hypothèse d’absence de parenté. Les résultats ont 
donc été analysés sans hypothèse préalable dans un premier temps, et réanalysés en limitant les 
hypothèses à celles qui seraient proposées dans le cadre d’une identification criminelle ou 
judiciaire. Pour la méthode des LR, les résultats présentés ont été obtenus pour les deux 
populations modernes (Yakoutes et Béninois) dans leur ensemble, à part dans certains cas 
spécifiques (qui sont alors précisés). 
10.1.1. Efficacité de vérification des relations PO 
 Les relations Parent/Enfant (PO) sont systématiquement confirmées par les trois 
méthodes testées dans les deux populations modernes (Yakoute et Béninoise). On note moins de 
1% de sous-estimations (2 cas sur 238) pour la méthode des LR sans hypothèse préalable. 
Néanmoins, si la comparaison est effectuée entre Pr(PO) et Pr(U), le taux de réussite est de 100%. 
Les méthodes IBD et IBS produisent 100% de vérifications sans erreur pour les 43 cas testés dans 
la population Béninoise, avec ou sans hypothèse préalable. 
10.1.2. Efficacité de vérification des relations FS 
 Les relations Frère/Sœur (FS) sont systématiquement confirmées, avec un taux d’erreurs 
pour les LR de 20% (19/97) en l’absence d’hypothèse préalable. Les erreurs sont en majorité (74%) 
des sous-estimations en HS (demi-frère/demi-sœur ou équivalent). Les autres erreurs sont des 
surestimations en PO. Cependant, lorsque l’on compare Pr(FS) et Pr(U), le taux de réussite est de 
100%. C’est-à-dire que si l’on exclut les hypothèses PO et HS, la méthode des LR confirme toutes 
les parentés FS. Dans les villages ou les groupes ethniques considérés séparément, le taux 
d’erreur atteint 30%, mais celles-ci sont également corrigées par l’exclusion des parentés PO et 
HS. Les méthodes IBD et IBS produisent 100% de vérifications sans erreur pour les 7 cas testés. 
10.1.3. Efficacité de vérification des relations HS 
 Deux tiers (92/139, 66%) des relations HS étudiées sont confirmées sans hypothèse 
préalable par la méthode des LR. Si l’on compare Pr(HS) et Pr(U), en excluant les autres niveaux 
de parenté, ce taux de réussite est de 81% (112/139). Cela signifie que 19% des relations HS 
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déclarées ne peuvent être confirmées (on ne peut les distinguer d’une absence de parenté) par 
la méthode des LR utilisant les fréquences alléliques des populations concernées. Il faut noter que 
ces sous-estimations sont présentes dans la population Yakoute et dans la population Béninoise 
à parts égales. Pour les 14 relations HS testées avec la méthode IBD, on note une seule erreur, 
lorsque la population du village de Goufanrou (GFR, n=79) est analysée seule. Il faut cependant 
noter que cette erreur est une surestimation en FS, qui est éliminée lors d’une simple 
comparaison Pr(HS)/Pr(U). Pour les mêmes 14 parentés HS, la méthode IBS sur 689 SNP implique 
deux sous-estimations, alors que la même méthode appliquée à 4517 SNP ou 8215 SNP élimine 
ces deux erreurs. 
10.1.4. Efficacité de vérification des relations CO 
Pour les parentés CO (cousins germains ou équivalents), 43% (30/70) des parentés 
déclarées sont confirmées par la méthode des LR sans hypothèse préalable. Sous l’hypothèse de 
comparaison Pr(CO)/Pr(U), le taux de réussite est de 67% (47/70). Cela signifie que la méthode 
des LR ne distingue pas les relations CO et U dans 33% (23/70) des cas, même avec des fréquences 
alléliques calculées sur plusieurs centaines d’individus. Lorsque les groupes ethniques ou les 
villages sont étudiés séparément, le taux d’erreur atteint 64%. Parmi les individus pour lesquels 
des marqueurs SNP ont été analysés, aucune parenté CO n’était déclarée. 
10.1.5. Efficacité de vérification des relations U 
Parmi les paires d’individus déclarés non-apparentés (U), le taux de réussite est de 
seulement 45% (101/226) dans les meilleures conditions avec la méthode des LR. Ce taux est 
encore plus faible dans les groupes ethniques restreints ou les villages considérés 
indépendamment les uns des autres. La méthode IBD produit des résultats très satisfaisants dans 
des conditions favorables (98%, soit 169/172, pour la population Béninoise considérée dans son 
ensemble) et très mauvais dans des conditions défavorables, avec entre 0% (0/16) de réussite 
pour l’ethnie Bariba considérée seule et 21% (8/38) pour l’ethnie Peuhl Gando considérée seule. 
Il faut néanmoins noter que le taux de vérification est de 99% (72/73) pour le village de Gorgoba 
et que certaines surestimations des relations U peuvent correspondre à des parentés distantes 
non-déclarées. L’utilisation de groupes réduits a donc un effet important sur la qualité de 
l’estimation des parentés par la méthode IBD paire par paire. La méthode IBS permet d’obtenir 
des taux de réussite de 72% (124/172) avec 689 SNP et de 94% (161/172) avec 8215 SNP. 
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10.1.6. Implications dans la pratique de l’identification génétique 
Dans le cadre de la détermination des parentés dans une population moderne isolée et 
non-occidentale, nous avons pu montrer que l’accès à des fréquences alléliques calculées à partir 
de seulement quelques centaines d’individus (une taille très faible pour une population de 
référence) permet la confirmation sans aucune erreur de toutes les relations de parenté de 
premier degré (PO et FS). Cependant, nous avons également montré que, même dans le cadre 
clairement défini d’une recherche spécifique de parenté, environ 1 relation HS sur 5 n’est pas 
identifiable comme telle par la méthode des LR. Cela signifie qu’il n’est pas envisageable d’utiliser 
cette méthode dans la pratique criminalistique ou judiciaire lorsque l’on traite d’échantillons 
provenant de populations isolées ou inconnues dont on cherche à confirmer ou infirmer la 
relation de second degré (HS/AV/GC). A fortiori, les LR ne peuvent pas être utilisés pour identifier 
des parentés plus éloignées encore. 
Ces résultats nous permettent également de suggérer que la pratique de tests de parenté 
par LR sans hypothèse préalable, en l’absence de toute information concernant l’origine 
biogéographique des individus, doit être envisagée avec prudence, les fréquences alléliques 
utilisées ayant un effet significatif mais non-quantifiable sur la qualité des vérifications de 
parenté. En effet, dans plusieurs cas, la réduction du nombre d’individus (villages ou ethnies 
considérés séparément par exemple), implique une augmentation du nombre d’erreurs (en 
particulier de surestimations). 
 Dans un cadre archéologique, ces tests de vérification ne peuvent être effectués que dans 
certains cas précis, pour lesquels des éléments extérieurs suggèrent une parenté (artéfacts, 
lignées paternelles ou maternelles, travaux historiques…). C’est donc plus particulièrement la 
fiabilité des méthodes génétiques d’analyse des parentés qui intéresse l’archéologie. 
10.2. FIABILITE DES TROIS METHODES 
Cette section présente les taux de réussite des trois méthodes utilisées, en ce qui concerne 
la détection sans erreur des parentés déclarées, c’est-à-dire la fiabilité de ces méthodes. Les taux 
de fiabilité sont organisés en quatre catégories, des situations archéologiques distinctes, de la 
situation la plus défavorable à une situation optimale (dans le contexte de l’étude de l’ADN 
ancien). Ces conditions ne sont pas identiques pour les trois méthodes LR, IBD et IBS. 
La première situation est l’étude d’une paire isolée, qu’il ne serait pas possible de rattacher 
à une population d’origine et pour laquelle des fréquences alléliques de référence ne sont donc 
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pas disponibles. Parce que la méthode IBS a été conçue pour s’appliquer aux paires isolées, la 
situation la plus défavorable (« paire isolée ») correspond pour cette méthode à un nombre de 
marqueurs réduit (le nombre d’individus étudiés n’influence pas la fiabilité de la méthode). 
La seconde situation correspond à des conditions archéologiques défavorables (« Cond. 
Arch. (-) »), c’est-à-dire, pour les méthodes LR et IBD, un nombre d’individus limité et des 
fréquences alléliques calculées à partir d’un groupe de quelques dizaines d’échantillons, comme 
c’est le cas dans nos travaux pour la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu. Pour la méthode IBS, la 
situation « Cond. Arch. (-) » est confondue avec la situation « paire isolée ». 
Une troisième situation est celle d’un ensemble archéologique exceptionnel (« Cond. Arch. 
(+) »), constitué de plusieurs centaines d’individus, comme c’est le cas dans nos travaux pour la 
population Yakoute ancienne. Pour la méthode IBS, cette situation correspond à l’accès à un 
grand nombre de marqueurs. 
La quatrième et dernière situation est dite « optimale », elle correspond à un groupe de 
plusieurs centaines d’individus strictement contemporains et issus de populations connues, 
comme c’est le cas dans nos travaux pour la population Béninoise moderne et la population 
Yakoute moderne. Ici encore, la fiabilité de la méthode IBS est présentée en confondant 
conditions archéologiques favorables et conditions optimales (on considère simplement que ces 
deux situations correspondent à un grand nombre de marqueurs étudiés). 
Les fiabilités présentées correspondent aux valeurs minimales pour chaque méthode et 
chaque situation archéologique. Ces valeurs minimales peuvent correspondre à des groupes 
différents selon la parenté présentée. Par exemple, dans les conditions optimales, la fiabilité de 
la méthode des LR peut être différente dans la population Yakoute et dans la population Béninoise 
et c’est la fiabilité minimale qui a été retenue. 
Chaque figure inclut les noms des groupes et sous-groupes pour lesquels la fiabilité est 
présentée. La population Yakoute moderne est considérée uniquement dans son ensemble, elle 
est donc notée « Yakoutes modernes ». La population Béninoise dans son ensemble est notée 
« Bénin », alors que les villages considérés indépendamment sont notés « Bénin GOR », pour 
Gorgoba, « Bénin GFR », pour Gounfanrou, « Bénin TAM », pour Tamandé, et « Bénin KOU », pour 
Kouboro. De la même façon, les groupes ethniques sont notés « Bénin Peuhl » pour l’ethnie Peuhl, 
« Bénin Gando » pour l’ethnie Peuhl Gando et « Bénin Bariba » pour l’ethnie Bariba. Les groupes 
archéologiques constitués par la combinaison aléatoire de 20 à 30 individus sont notés 
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collectivement « groupes arch. ». La fiabilité de la méthode IBS est systématiquement illustrée 
pour 689 SNP (les marqueurs indépendants du chromosome 1) et pour 8215 SNP (pour les 22 
chromosomes). Cette méthode n’est pas concernée par l’application indépendante à un village 
ou à un groupe ethnique car elle s’applique aux paires isolées, quelle que soit la situation 
archéologique. 
10.2.1. Fiabilité globale pour tous les niveaux de parenté 
La fiabilité de détection des parentés diffère selon les conditions archéologiques et les 
méthodes utilisées [Figure 57]. Les résultats combinés pour toutes les relations de parenté ne 
permettent pas d’identifier le champ d’application de chaque méthode mais ils indiquent la 
qualité générale de ces trois méthodes. L’analyse par LR présente environ 20% de parentés 
détectées incorrectes (soit les relations détectées n’existent pas en réalité, soit elles sont 
surestimées ou sous-estimées), y compris dans les meilleures conditions d’application. La 
méthode basée sur les indices IBS proposée ici présente également un taux d’erreur d’environ 
20% si elle n’est appliquée qu’à un nombre relativement faible de SNP (ici, 689 SNP, présents sur 
le chromosome 1). La même méthode présente néanmoins un taux de réussite de 95% pour un 
nombre plus important de SNP, ici 8215. Il faut noter que les résultats sont comparables pour 
8215 SNP indépendants et 137644 SNP quasi-indépendants. La méthode des marqueurs IBD paire 
par paire est à la fois la plus fiable dans les conditions idéales (99% de réussite) et la moins fiable 
pour l’analyse de groupes archéologiques de taille réduite (45% de réussite). 
 
Figure 57 - Fiabilité globale des trois méthodes de détection des parentés 
Pour la méthode des LR : 79% (95/121), 81% (39/48), 81% (254/315) 
Pour la méthode des IBD : 45% (86/190), 90% (26/29), 99% (233/236) 
Pour la méthode des IBS : 79% (187/236), 95% (225/236) 
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D’une manière générale, l’application à une population ethniquement homogène permet 
une détection légèrement plus fiable que l’application à des groupes hétérogènes de taille 
comparable. Ce résultat est attendu dans les cas où les mariages inter-ethniques sont rares. Dans 
la population Béninoise par exemple, les allèles portés par un individu identifié comme membre 
de l’ethnie Bariba proviennent d’un pool génique Bariba présent dans plusieurs villages, à 
l’exclusion relative des individus appartenant à d’autres ethnies. Il faut cependant noter que, dans 
cette même population, les unions inter-ethniques ayant donné naissance à des enfants 
(légitimes ou non) sont très minoritaires mais pas absentes. 
10.2.2. Fiabilité de détection des relations PO 
Nous présentons les taux de réussite des trois méthodes dans l’analyse d’une paire isolée, 
bien que la méthode des LR et celle des IBD paire par paire n’aient pas été conçues pour être 
appliquées dans une telle situation [Figure 58]. En effet, dans de nombreux cas, il n’est pas 
nécessaire d’appliquer un test de probabilité à une paire de profils STR ou à deux génotypes pour 
déterminer une parenté PO. Les parentés PO sont caractérisées en premier lieu par l’absence 
d’exclusions alléliques entre deux individus. En conséquence, nous avons d’abord estimé la 
fiabilité d’une simple recherche d’exclusions alléliques dans l’identification de ces relations. 
 
Figure 58 - Fiabilité des trois méthodes pour les relations PO 
Pour la méthode des LR : 96% (230/239), 97% (35/36), 98% (38/39), 99% (106/107) 
Pour la méthode des IBD : 100% (43/43), 100% (43/43), 100% (11/11), 100% (43/43) 
Pour la méthode des IBS : 100% (43/43), 100% (43/43) 
Dans les deux populations testées (Béninois et Yakoutes modernes), 239 paires de profils 
STR ne présentaient aucune exclusion allélique. Parmi celles-ci, 230 correspondaient à des 
relations PO déclarées et 9 à des relations FS déclarées, soit un taux de réussite de 96%. 
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L’application des LR aux mêmes profils permet d’améliorer cette fiabilité (97% pour le village GFR, 
99% pour les deux populations modernes). Cela signifie que dans les conditions archéologiques 
les plus défavorables et sans hypothèse préalable, les STR permettent de déterminer 96% des 
parentés PO et qu’en cas d’erreur, les paires d’individus concernés partagent une parenté FS. 
L’absence (ou quasi-absence) d’exclusions alléliques entre deux génotypes comprenant 
plusieurs milliers ou millions de SNP est une indication de parenté PO dans 100% des cas. Toutes 
les paires dont la relation déclarée était PO présentaient moins de 0,05% d’exclusions alléliques 
alors que toutes les paires déclarées FS présentaient plus de 16% d’exclusions alléliques. Dans les 
petits groupes archéologiques, la méthode IBD surestime le nombre de parentés FS mais il est 
toujours possible d’identifier correctement les parentés PO par la détermination du nombre 
d’exclusions alléliques. 
Les résultats de la méthode IBS permettent de montrer que 689 SNP suffisent à 
déterminer l’absence d’exclusions alléliques. Cependant, parce que les homozygoties ne sont pas 
prises en compte dans la méthode, il ne s’agit pas d’une mesure des proportions d’exclusions 
alléliques comme pour la méthode IBD. On peut néanmoins comparer les valeurs du rapport 
« ex/dub » : la valeur maximum pour PO avec 689 SNP était de 0,018 alors que la valeur minimum 
pour FS était de 0,022. Pour 137644 SNP, l’intervalle est plus important, avec respectivement 
0,001 et 0,046. La confusion entre les parentés PO et FS n’était donc pas possible, y compris avec 
un nombre réduit de marqueurs SNP. 
Aucune parenté PO déclarée n’est exclue des parentés détectées. 
10.2.3. Fiabilité de détection des relations FS 
La fiabilité de la méthode des LR diminue avec l’augmentation de la distance génétique. Il 
faut également noter qu’il est nécessaire de mettre en place des tests statistiques pour 
déterminer les parentés autres que PO. En effet, les paires FS présentent théoriquement des loci 
partagés (partiellement ou entièrement) et des exclusions alléliques. 
La méthode des IBS appliquée à 689 SNP a conduit à la détection de 8 paires FS, alors que 
seules 7 étaient déclarées (soit un taux de réussite de 88%), l’erreur correspondante est la sous-
estimation d’une parenté PO en FS [Figure 59]. Il faut noter que l’utilisation de 4517 SNP (des 
conditions intermédiaires) n’a pas suffi à corriger cette sous-estimation. 
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Figure 59 - Fiabilité des trois méthodes pour les relations FS 
Pour la méthode des LR : 87% (13/15), 92% (12/13), 90% (34/38) 
Pour la méthode des IBD : 11% (5/45), 100% (5/5), 100% (7/7) 
Pour la méthode des IBS : 100% (7/8), 100% (7/7) 
Dans des conditions archéologiques défavorables, correspondant à l’étude isolée du 
village de Gorgoba (GOR, n=124), la méthode des LR présente 13% d’erreurs (2/15), soit la sous-
estimation d’une relation PO et la surestimation d’une relation HS. La méthode IBD surestime de 
manière importante le nombre de parentés FS présentes dans les groupes archéologiques 
constituées aléatoirement (de 20 à 30 individus). Sur les dix groupes, 45 parentés FS sont 
détectées, 5 ayant été déclarées. Il faut noter que pour un groupe plus important, comme le 
village de Goufanrou (en SNP, n=79), la fiabilité est meilleure mais qu’une surestimation demeure. 
Il faut cependant noter (comme exposé dans la section 10.1.2), que le taux de non-détection des 
parentés FS sans hypothèse préalable atteint 30% dans des conditions défavorables pour les LR. 
Cela signifie que les parentés FS détectées sont fiables mais que d’autres peuvent ne pas être 
identifiées. 
Dans des conditions plus favorables (homogénéité ethnique), la méthode des LR est plus 
fiable (1 erreur pour 13 cas au sein de la population Gando). Il faut ajouter à cela un taux de non-
détection comparable à celui des conditions défavorables (section 10.1.2). La méthode des IBD 
détecte 100% des parentés FS dans les groupes ethniques isolés et détecte toutes les parentés 
déclarées, c’est-à-dire dans 5 cas sur 5, les 2 autres parentés FS déclarées concernant des 
individus de deux ethnies différentes. 
Dans les conditions idéales, 10% des parentés FS détectée sont des sous-estimations ou 
des surestimations. On note donc que la fiabilité était meilleure dans un groupe ethniquement 
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homogène mais de taille réduite. Les méthodes IBD et IBS permettent quant à elles la détection 
exclusive et sans erreur des 7 parentés FS déclarées quand elles sont appliquées, respectivement, 
à 323 individus ou à 8215 marqueurs SNP. 
10.2.4. Fiabilité de détection des relations HS 
Appliquée à 689 SNP, la méthode IBS détecte 12 parentés HS, qui correspondent toutes à 
des relations déclarées, soit une fiabilité de 100% [Figure 60]. Cependant il faut noter que 14 
parentés FS sont déclarées dans la population Béninoise. Ce défaut de détection correspond à 
deux relations HS sous-estimées en CO (section 10.1.3). Dans des conditions intermédiaires, ici 
4517 SNP, ces deux parentés HS sont correctement identifiées et détectées. 
 
Figure 60 - Fiabilité des trois méthodes pour les relations HS 
Pour la méthode des LR : 63% (10/16), 94% (17/18), 73% (61/84) 
Pour la méthode des IBD : 0% (0/0), 100% (1/1), 100% (14/14) 
Pour la méthode des IBS : 100% (12/12), 100% (14/14) 
La méthode des LR produit 37% (6/16) d’erreurs dans un village isolé, principalement des 
sous-estimations de FS en HS. Dans un groupe archéologique réduit, la méthode IBD ne détecte 
aucune parenté HS, celles-ci (9 cas) étant toutes surestimées en FS. Les données analysées village 
par village avec cette même méthode présentent 100% (12/12) de fiabilité pour tous les villages, 
mais il faut noter qu’aucune parenté HS n’avait été déclarée dans les deux groupes les plus réduits 
(KOU, n=77, et TAM, n=29). On peut supposer que la méthode IBD n’est pas plus fiable dans un 
groupe naturel de 29 individus que dans un groupe artificiel équivalent. 
L’étude isolée des groupes ethniques (correspondant à des conditions archéologiques 
favorables) par la méthode des LR montre une fiabilité de 94% à 100%. La méthode IBD appliquée 
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aux mêmes groupes ethniques est fiable à 100% et ne détecte que les parentés HS déclarées (ici, 
seulement une par ethnie). Appliquée à 8215 SNP, la méthode IBS est fiable et efficace à 100%. 
Ici encore, l’application des LR à la population totale est moins fiable que son application 
à un groupe ethnique homogène. Si la fiabilité dans la population Yakoute moderne est la plus 
faible (73%), la fiabilité dans la population Béninoise est seulement de 76% (31/41). Cela signifie 
que pour ces deux populations de plusieurs centaines d’individus, un quart des parentés HS 
détectées sont erronées. Ce sont principalement des sous-estimations de FS (28/35, soit 80%) 
dans les deux populations, mais certaines erreurs sont des surestimations de parentés CO ou CO2 
et 3 d’entre elles correspondent même à des paires d’individus non-apparentés. Dans les 
conditions optimales, la méthode IBD est, quant à elle, efficace et fiable à 100%. 
10.2.5. Fiabilité de détection des relations CO 
Aucune parenté CO n’était déclarée entre les individus pour lesquels des marqueurs SNP 
ont pu être analysés. La Figure 61 présente donc les résultats obtenus pour la méthode des LR. La 
fiabilité est faible, soit seulement 29% pour un village seul, 33% pour une ethnie seule et ici encore 
un taux d’erreur plus important pour la population totale que pour une ethnie homogène (28%). 
Ces valeurs sont également retrouvées pour la population Yakoute, bien qu’elle soit elle-même 
ethniquement homogène, avec 29% (25/85) de réussite. 
 
Figure 61 - Fiabilité des LR pour les relations CO 
Pour la méthode des LR : 29% (2/7), 33% (3/9), 28% (8/29) 
Il faut ajouter à ces fortes proportions d’erreurs le nombre important de parentés CO 
déclarées mais non détectées par la méthode des LR (toujours plus de 50%, voir section 10.1.4). 
Il faut noter que la méthode IBD et la méthode IBS détectent également des parentés CO, 
malgré leur absence dans les groupes étudiés. Dans des conditions défavorables on compte 101 
surestimations en CO d’autres parentés pour la méthode IBD et 46 pour la méthode IBS. Dans des 
conditions favorables, 12 et 16, respectivement. Dans les conditions optimales la fiabilité de la 
méthode IBS n’est pas améliorée (le nombre de marqueurs est inchangé) et la méthode IBD 
détecte encore 3 parentés CO qui correspondent à trois paires d’individus non-apparentés. Il est 
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possible que ces individus partagent une parenté lointaine non déclarée, mais il n’est pas possible 
de déterminer quelles parentés CO détectées sont erronées et dans quelles conditions. 
10.2.6. Fiabilité de détection des relations U 
La méthode des LR détecte 51 paires non-apparentées dans le village de Gorgoba 
(« conditions archéologiques défavorables »), dont 94% correspondent à des paires d’individus 
déclarés sans parenté biologique [Figure 62]. La fiabilité des détections pour les autres villages 
considérés indépendamment est comprise entre 98% et 100%. Les paires non-apparentés 
détectées dans les villages isolés ou dans les groupes archéologiques par la méthode IBD 
correspondent toutes à des paires d’individus déclarés sans parenté biologique. De la même 
façon, les 124 parentés détectées par la méthode IBS correspondent aux déclarations. 
 
Figure 62 - Fiabilité des trois méthodes pour les relations U 
Pour la méthode des LR : 94% (48/51), 92% (47/51), 93% (84/90) 
Pour la méthode des IBD : 100% (33/33), 0% (0/0), 100% (169/169) 
Pour la méthode des IBS : 100% (124/124), 100% (160/160) 
Il semble que l’analyse d’un groupe ethniquement homogène n’améliore pas le taux de 
réussite de la méthode des LR, alors que c’était le cas pour tous niveaux de parenté présentés 
auparavant. La méthode IBD est encore fiable à 100%, excepté pour le groupe ethnique Bariba, 
pour lequel aucune relation U n’est détectée (alors que 16 sont déclarées). Toutes les relations U 
sont en effet surestimées en CO. Pour un nombre de marqueurs important, la fiabilité de la 
méthode IBS est toujours de 100% mais il faut noter que l’analyse de 8215 SNP permet de 
détecter 36 paires U supplémentaires, qui étaient sinon surestimées en CO ou CO2. 
Dans les conditions optimales, la fiabilité de la méthode des LR pour distinguer une 
parenté CO d’une relation U est inchangée, avec 93% des relations U détectées correspondant à 
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des déclarations. La méthode IBD détecte quant à elle 169 relations U correspondant aux 
déclarations, ce qui signifie que 9 relations U étaient encore surestimées par la méthode IBS. 
10.2.7. Implications dans la détection de parentés en contexte archéologique 
Les généalogies anciennes peuvent être établies par la combinaison de parentés de 
premier degré (PO, FS) obtenues par l’analyse des LR, à l’exclusion de parentés plus distantes. En 
effet, la détection d’une parenté HS ou CO par la méthode des LR n’est pas fiable car entre un et 
deux tiers de ces détections correspondent en fait à des paires d’individus non-apparentés. Dans 
certaines conditions, les LR peuvent établir des parentés HS, mais il est alors nécessaire de 
disposer d’une connaissance approfondie de la composition ethnique du groupe étudié et d’une 
estimation fiable des fréquences alléliques. En contexte archéologique, l’approximation dans 
l’estimation des fréquences alléliques étant inconnue, les détections de parentés HS et CO ne 
constituent ni des confirmations, ni même des indications de parenté. Dans une généalogie 
complète, une parenté HS ou CO peut être indiquée par la combinaison de plusieurs parentés PO 
ou FS. Dans de tels cas, la non-détection de la parenté HS ou CO correspondante n’est pas non 
plus une indication de son absence. 
La méthode des IBD paire par paire est particulièrement efficace dans la détection des 
parentés dans des conditions optimales. Elle n’est cependant pas applicable à l’étude de petits 
groupes dont la composition ethnique est inconnue. Nous avons également pu observer un cas 
de surestimation de toutes les relations U dans un petit groupe ethniquement homogène (Bariba, 
n=35). Cela signifie que les approximations de fréquences alléliques influencent aussi les résultats 
de la méthode IBD. Il faut noter qu’il est généralement recommandé d’appliquer les différentes 
méthodes IBD à des populations de plusieurs centaines d’individus. 
La fiabilité de la méthode IBS proposée ici est très élevée, en particulier lorsqu’elle est 
appliquée à plusieurs milliers de SNP indépendants. Nous observons cependant une efficacité 
réduite par rapport à la méthode IBD. En d’autres termes, une relation PO, FS, HS ou U détectée 
par la méthode IBS correspond en général à une parenté réelle mais certaines parentés réelles ne 
sont pas détectées. En particulier, certaines parentés HS sont sous-estimée en CO et certaines 
relations U sont surestimées en CO. Il reste nécessaire de pouvoir tester la méthode IBS proposée 
sur des relations CO déclarées. 
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Tableau 35 - Conditions et champs d'application des méthodes 
Les conditions minimales et optimales, ainsi que la fiabilité des méthodes, sont celles observées durant ce 
travail de thèse. Pour toutes les méthodes, l’augmentation du nombre de marqueurs, de leur qualité, du 
nombre d’individus ou la constitution d’hypothèses de parenté précises peuvent toutes améliorer la 
fiabilité observée. 
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Chapitre 11 
Cas limites et conditions d’application 
Ce chapitre traite des raisons pour lesquelles certaines des méthodes décrites plus haut 
présentent des limites d’application dans le cadre de l’étude génétique des ensembles 
archéologiques. Nous discutons aussi les possibilités d’amélioration de la précision des résultats 
pour chaque méthode dans ces conditions. 
La méthode des LR est très sensible à des approximations dans l’estimation des fréquences 
alléliques. Il apparaît cependant que l’élimination des apparentés dans la population, pour 
permettre le calcul de fréquences alléliques sans biais, n’a pas d’effet sur la qualité des 
déterminations de parenté. Il apparaît cependant que les valeurs de LR pour une population 
isolée, comme les Yakoutes anciens, soient systématiquement plus faibles que les valeurs de LR 
obtenues à partir de fréquences alléliques issues d’une grande population de référence, par 
exemple européenne. Nous présentons un exemple de cette différence de LR qui conduit à une 
ambigüité dans la détermination d’une parenté HS. 
Les méthodes IBD ne sont pas destinées à déterminer des parentés par l’analyse isolée d’un 
groupe réduit d’individus. En effet, l’estimation de la variabilité allélique demeure essentielle 
pour permettre l’application de ces méthodes. Cela signifie que l’utilisation de fréquences 
alléliques ou de génotypes extérieurs à la nécropole étudiée est souvent indispensable. Le biais 
apporté par cet apport extérieur reste à estimer, mais il est apparent que la possibilité d’appliquer 
une méthode IBD à un groupe de seulement quelques dizaines d’individus ne permet pas de 
déterminer avec précisions leurs éventuelles relations de parenté. 
La méthode IBS proposée ici permet d’obtenir des déterminations de parenté fiables, mais 
il faut noter que le nombre de marqueurs SNP indépendants nécessaire est élevé. En effet, un 
petit nombre de SNP ne conduira pas à des détections erronées (des faux-positifs) dans les 
catégories de parentés du premier ou du deuxième degré, mais à une proportion importante de 
non-détections (des faux-négatifs). Ainsi, la possibilité d’appliquer avec succès cette méthode à 
une nécropole ancienne ne repose que sur l’analyse d’un grand nombre de SNP, qui permettra la 
sélection de marqueurs indépendants en grande quantité. 
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11.1. STR ET LR, QUELQUES PROBLEMES SANS SOLUTIONS 
11.1.1. L’utilisation de fréquences totales et de fréquences sur non-apparentés 
Les tests statistiques en génétique des populations sont en général effectués sur des 
ensembles d’individus non-apparentés. En effet, la présence de familles au sein d’une population 
d’étude conduit à la surestimation des fréquences de certains allèles dans un contexte où les 
modèles théoriques correspondent à l’équilibre de Hardy-Weinberg, sous les conditions duquel 
on doit pouvoir prélever un échantillon dans la population de manière aléatoire, ce qui n’est 
évidemment pas le cas dans l’étude des nécropoles anciennes. 
Nous avons donc systématiquement appliqué la méthode des LR avec des fréquences 
calculées sur la population totale et des fréquences issues des individus non-apparentés. Nous 
n’observons aucune amélioration de l’efficacité ou de la fiabilité dans ce dernier cas. La nécessaire 
élimination de plus d’un tiers des individus pour le calcul de fréquences sur non-apparentés, que 
ce soit dans la population Béninoise ou dans la population Yakoute, a en réalité conduit à la perte 
de plusieurs dizaines d’allèles qui n’apparaissaient qu’une fois. Les fréquences correspondantes 
doivent alors être réintroduites artificiellement pour permettre d’implémenter les tests de LR, ce 
qui a pour effet de produire un ensemble de fréquences alléliques qui ne sont ni les fréquences 
observées naturellement dans la population, ni une bonne estimation des fréquences dans la 
population naturelle de laquelle sont issus les individus. 
On peut donc suggérer que l’application de la méthode des LR dans les populations 
anciennes peut s’appuyer directement sur les fréquences alléliques calculées pour tous les 
échantillons étudiés. Cela évite la nécessaire sélection d’individus à éliminer dans le calcul des 
fréquences et, nous allons le voir plus loin, affecte des catégories qu’il n’est pas possible de 
détecter avec précision quelles que soient les conditions d’application de la méthode des LR. En 
d’autres termes, les fréquences alléliques déterminées à partir d’une population sont toujours 
des approximations et il n’est pas envisageable d’obtenir une estimation sans défauts. 
11.1.2. La détection et la vérification des relations HS/AV/GC dans les populations anciennes 
Nous avons montré que les relations HS/AV/GC détectées dans les deux populations 
modernes avec la méthode des LR avaient des probabilités entre 70% (ce qui est faible) et 
99,987% (ce qui n’est que très légèrement inférieur au seuil de fiabilité des tests de parenté 
génétique en médecine légale). Nous avons également noté que de nombreuses parentés HS 
détectées chez les Yakoutes anciens ou les Xiongnu correspondent à des probabilités plus faibles 
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encore, alors même que certaines sont confirmées par la présence d’autres relations, de premier 
degré, qui ont des probabilités plus élevées. 
La présence de ces probabilités faibles conduit à des ambigüités dans certaines 
généalogies complexes [Figure 63]. La famille « Arbre Chamanique », constituée d’individus 
retrouvés dans la même sépulture (à l’exception de l’un des enfants) [10,11] pose ce problème : 
la famille comprend une femme âgée, AC3, qui est la mère d’un homme AC1 et d’une femme AC2 
(qui est la mère de trois enfants, AC4, AC5 et ACII). Les probabilités associées à ces deux parentés 
PO (AC3/AC1 et AC3/AC2) sont respectivement égales à 99,99937% et 99,99609%, ces deux 
valeurs étant supérieures à la valeur minimale observée dans les deux populations modernes. De 
la même façon, AC1 et AC2 sont frère et sœur, avec une probabilité de 99,94759%, et AC2 est la 
mère de AC4, AC5 et ACII, avec des probabilités de 99,99726%, 99,99658% et 99,89398%. On note 
déjà un problème, puisque cette dernière probabilité est inférieure à ce qui a été vérifié dans les 
populations modernes. 
 
Figure 63 - Arbre Chamanique 
Deux hypothèses généalogiques pour la famille Arbre Chamanique, découverte dans deux tombes 
en Yakoutie Centrale par les fouilles de la MAFSO. AC1, AC2, AC3, AC4 et AC5 sont inhumés 
ensemble, ACII est inhumé quelques dizaines de mètres plus loin. En bleu les LR-FS et les 
probabilités associées, en vert les LR-HS et les probabilités associées. 
A B 
 
153 CHAPITRE 11. CAS LIMITES ET CONDITIONS D’APPLICATION 4 – DISCUSSION 
Le problème principal est celui du trio AC4, AC5, ACII. S’ils semblent avoir la même mère 
(AC2), la même grand-mère (AC3) et le même oncle (AC1), il ne s’agit pas de frères. En effet, bien 
que la paire AC4/AC5 présente une valeur de LR-FS typique d’une relation vérifiée et que la paire 
AC5/ACII présente une valeur située dans la partie inférieure de l’intervalle des parentés FS 
vérifiées, la paire AC4/ACII correspond à un LR-FS inférieur à 1, c’est-à-dire qu’il est plus probable 
que AC4 et ACII soient non-apparentés que frères [Figure 51a]. 
 On doit donc proposer une hypothèse alternative pour cette famille [Figure 51b], où AC4 
et AC5 sont frères l’un de l’autre et demi-frères de ACII. Cependant, si la valeur de LR-HS et la 
probabilité associée pour la paire AC5/ACII sont typiques de ce qui est vérifié dans les populations 
modernes, le LR-HS et la probabilité pour AC4/ACII sont au contraire très légèrement inférieures 
à la borne minimale observée pour HS dans les populations modernes. Le cas d’Arbre Chamanique 
est donc un cas non-résolu qui pourrait bénéficier d’analyses supplémentaires. Les tentatives 
d’obtention de profils HID 90 SNP pour les individus concernés ont échoué pour ACII, qui est le 
profil d’intérêt. 
11.1.3. Un exemple de vérification HS dans la population Française 
Dans une population européenne ou américaine, pour laquelle les fréquences alléliques 
sont définies sur des milliers d’individus non-apparentés dont l’appartenance ethnique est 
connue, l’estimation d’une parenté HS est plus robuste. Nous présentons ici le cas réel d’une paire 
déclarée HS à vérifier [Figure 64], collectée pour être incluse dans ce travail de thèse. 
 
Figure 64 - Un cas HS européen réel 
E1 et E2 étaient supposés être demi-frères. L’ADN de M n’étant pas disponible c’est la parenté HS 
qui a été testée. Les haplotypes mitochondriaux étaient identiques. 
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 Dans ce cas, nous observons une probabilité HS de 99,981%, associée à un LR de 5,25.103, 
ce qui place nettement cette parenté dans la partie supérieure des valeurs observées dans nos 
populations d’étude. Une seule valeur de LR-HS est supérieure à celle-ci, pour une paire Yakoute 
moderne, et aucune paire Béninoise. On peut aussi noter que la valeur de LR-FS pour cette paire 
européenne est de 2,23.102, ce qui est faible, avec une probabilité de 99,552%, ce qui la placerait 
hors des valeurs observées pour le Bénin et très proche de la valeur minimale pour la Yakoutie. 
 Ce cas est typique des valeurs observées pour les tests génétiques de parenté chez des 
individus originaires des grandes populations de référence. Cela signifie que les approximations 
impossibles à estimer dans le calcul des fréquences alléliques dans les populations isolées ou mal 
définies ont un effet sur la qualité des déterminations de parenté. 
11.1.4. Des limites d’application impossibles à dépasser dans les populations anciennes 
Les taux d’erreurs non négligeables dans les populations modernes analysées, les cas 
ambigus dans l’étude des populations anciennes et la connaissance du comportement normal des 
valeurs de LR et de probabilité dans les populations de référence nous amènent à un constat : 
déterminer les parentés HS/AV/GC ou CO dans les populations anciennes n’est pas envisageable 
par la méthode des LR, sauf dans les cas où des relations PO et FS permettent de définir 
indirectement des parentés de second degré. 
Il faut néanmoins noter que, même pour ces relations de premier degré, des erreurs 
persistent. Des paires FS ne présentant pas d’exclusions alléliques, en raison du manque de 
diversité pour les marqueurs étudiés dans la population, sont surestimées en PO. Des paires PO 
sont sous-estimées en FS, sans qu’il soit possible de discriminer les deux relations sans des 
éléments extérieurs constitués soit par les lignées uniparentales, soit par des informations 
archéologiques. 
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11.2. IBD PAIRE PAR PAIRE ET CONDITIONS OPTIMALES D’APPLICATION 
11.2.1. L’estimation de la variabilité est essentielle pour une détection fiable des parentés HS 
Comme pour les LR, et en partie pour les mêmes raisons, ce sont les parentés distantes 
qui sont incorrectement déterminées dans les groupes de trop petite taille. En effet, la méthode 
des IBD paire par paire repose en premier lieu sur la détection des SNP non-variables, qui ne 
doivent pas être pris en compte, au risque de surestimer les proportions IBD 2 pour toutes les 
catégories de parenté. Parce que les parentés PO impliquent l’absence d’exclusions alléliques, 
elles ne peuvent pas être surestimées et on peut les distinguer des parentés FS, qui présentent 
en moyenne 25% d’exclusions. Ces parentés FS présentant également en moyenne 25% de SNP 
IBD 2, une surestimation n’est pas possible. Les parentés HS n’impliquent théoriquement aucun 
SNP IBD 2, mais 50% de SNP IBD 1 et 50% d’exclusions. Dès lors, si toutes les paires analysées 
présentent un excès de 25% de SNP considérés comme IBD 2 en raison de l’absence de variabilité 
dans la population étudiée pour certaines régions du génome, les parentés HS sont 
systématiquement surestimées en FS. Cette situation est observée pour toutes les parentés 
autres que PO dont la proportion IBD 2 théorique est égale à 0%, c’est-à-dire les parentés 
distantes. 
11.2.2. La collecte massive d’échantillons n’est pas possible dans les populations anciennes 
Une réponse à la faible connaissance de la variabilité des marqueurs étudiés dans une 
population est la collecte et l’analyse du matériel génétique d’un grand nombre de représentants 
de cette population. Dans les groupes humains modernes et isolés, le travail de terrain nécessaire 
pour collecter plusieurs centaines d’échantillons est considérable et la constitution d’un 
échantillon représentatif de la population peut impliquer un personnel et un coût important. 
En ce qui concerne les populations anciennes, il peut arriver que la collecte d’individus 
supplémentaires soit simplement impossible. Si une nécropole compte 20 individus, la seule 
solution est la combinaison de plusieurs nécropoles, ce qui implique d’augmenter l’hétérogénéité 
de la population étudiée. Les deux populations anciennes présentées ici sont exceptionnelles et 
leur taille ou leur nature ne reflète pas les cas généralement traités par l’archéo-génétique. De 
plus, même en présence d’une nécropole de très grande taille, l’intérêt de fouiller plusieurs 
centaines de tombes peut ne pas être apparent pour l’archéologie ou la génétique des 
populations. Ces deux disciplines peuvent obtenir des informations précieuses avec un nombre 
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d’échantillons limité. Pour l’étude génétique des parentés, tout individu supplémentaire est 
potentiellement la pièce manquante d’une généalogie incomplète. 
L’ensemble des échantillons Yakoutes anciens provient de fouilles annuelles menées 
depuis 2002, à raison de 10 à 15 sépultures fouillées par an, sur toute la surface de la République 
Sakha. Ces tombes sont bien souvent isolées ou rassemblées en nécropoles éparses, la région 
étant très peu densément peuplée encore aujourd’hui. Notre connaissance de la diversité 
génétique Yakoute ancienne s’améliore donc avec la progression des fouilles archéologiques mais 
de nombreuses informations restent inaccessibles, comme la nature des préférences funéraires. 
La nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu est composée de plus de 300 sépultures, dont 
quelques dizaines ont été fouillées, à raison de seulement quelques tombes chaque année, étant 
donné une architecture funéraire massive. En conséquence, la constitution d’une population 
d’étude de grande taille est un travail à très long terme. 
11.2.3. Les solutions proposées au problème des petites populations 
Pour pallier les limites de la méthode IBD dans les situations qui ne permettent pas la 
collecte de plusieurs centaines d’échantillons, il existe des méthodes basées sur l’estimation de 
la variabilité par simulation de la population d’origine [94,95], fondée sur les données modernes 
disponibles dans les grandes bases de données de référence. Par leur nature, ces simulations 
introduisent une variabilité extérieure et, si elles sont efficaces dans la discrimination des degrés 
de parenté simples, leur capacité à déterminer des parentés complexes est inconnue et leur 
capacité à distinguer entre les différentes parentés distantes apparaît comme très faible. 
L’utilisation de ces méthodes dépend ici encore de l’objectif des analyses génétiques. Si 
l’intention est d’obtenir une estimation de la diversité et de la proximité génétique globale entre 
tous les individus d’une nécropole, ou même de constituer des généalogies simples limitées aux 
premiers degrés de parenté, la méthode des IBD paire par paire, corrigée par la simulation de la 
variabilité permise par les techniques informatiques, est suffisante. S’il s’agit de reconstruire les 
généalogies complexes associées à un ensemble funéraire ou d’identifier des parentés très 
spécifiques comme celles issues de la polygamie, l’efficacité de la méthode doit encore être 
évaluée. 
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11.3. INDICES IBS ET QUALITE DES MARQUEURS 
11.3.1. L’efficacité et la fiabilité ne dépendent que du nombre de marqueurs polymorphes 
Parce que la méthode des indices IBS proposée dans ce travail de thèse procède d’abord 
à l’élimination de tous les marqueurs non-polymorphes, elle peut être appliquée à une paire 
isolée d’individus sans aucune perte d’efficacité ou de fiabilité ; c’était l’un de nos objectifs. 
Néanmoins, cela signifie que l’augmentation du nombre d’individus n’améliore pas la qualité ou 
la précision des résultats. Seule l’augmentation du nombre de SNP indépendants permet 
d’améliorer cette précision. Il est cependant possible de multiplier les analyses génétiques pour 
obtenir de nouveaux marqueurs, alors que l’accès à de nouveaux échantillons de la même 
population est impossible dans de nombreux cas. 
11.3.2. Le nombre minimum nécessaire de marqueurs est inconnu 
Ce mémoire présente l’augmentation de l’efficacité et de la fiabilité des tests de parenté 
génétiques avec l’augmentation du nombre de SNP étudiés pour la méthode des indices IBS. Nous 
avons noté qu’un petit nombre de SNP parfaitement indépendants permettait la même résolution 
qu’un nombre beaucoup plus important de SNP présentant un léger déséquilibre de liaison. 
Comme pour les méthodes IBD, il n’existe cependant pas de possibilité d’estimer la fiabilité 
théorique sans avoir recours aux fréquences alléliques dans la population, qui sont inconnues ou 
approximatives. En conséquence, on ne peut établir un nombre minimum de SNP pour une valeur 
de déséquilibre de liaison donnée et une précision souhaitée. Ce nombre minimum doit donc être 
évalué de manière empirique. 
Dans la population Béninoise étudiée ici, l’efficacité et la fiabilité de la méthode est très 
élevée, ce qui signifie qu’il est difficile d’établir précisément combien de SNP indépendants sont 
nécessaires pour déterminer avec un taux de réussite de 100% des parentés HS par exemple. 
Nous avons simplement pu noter que des résultats fiables sont obtenus à partir de quelques 
milliers de SNP. 
11.3.3. Limites techniques dans l’étude des populations anciennes 
La détermination des parentés par estimation des indices IBS proposée ici dépend du 
génotypage sans erreur d’un grand nombre de SNP. Cela signifie que le séquençage de ces SNP 
ou du génome complet doit être d’une qualité suffisante pour déterminer deux allèles par 
individu, sans ambigüités, pour tous les loci utilisés. Une grande partie de ces loci sera ensuite 
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éliminée parce qu’elle ne présente pas de variabilité. Dans la population Béninoise présentée ici, 
la proportion moyenne des loci IBS 2 (c’est-à-dire ne présentant qu’un allèle pour une paire 
d’individus) pour une paire isolée était de 95%. L’élimination préalable des SNP liés ayant déjà 
réduit le nombre de loci disponibles, on obtient, selon les paramètres utilisés pour garantir 
l’absence de déséquilibre de liaison, entre quelques milliers et quelques dizaines de milliers de 
loci polymorphes et indépendants, à partir du génotypage de plus de quatre millions de SNP. 
Il est possible que ces contraintes techniques empêchent l’application de la méthode des 
indices IBS dans les populations anciennes, en particulier si l’ADN des individus est trop dégradé 
pour permettre l’obtention de données fiables sur les deux chromosomes de chaque paire. Il est 
nécessaire de mettre en place cette comparaison des méthodes dans des paires isolées pour 
lesquelles le taux d’erreurs de génotypage n’est pas négligeable afin d’estimer le nombre de SNP 
indépendants encore disponibles pour l’analyse IBS.  
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Chapitre 12 
Détection des parentés distantes ou complexes 
Nous avons montré que les méthodes classiques étaient limitées dans l’analyse de parentés 
distantes, comme HS ou CO. Les résultats obtenus par la méthode des IBD paire par paire ou la 
méthode des indices IBS permettent cependant d’envisager d’utiliser celles-ci pour identifier des 
relations distantes ou complexes dans le matériel ancien. 
La détermination des parentés distantes suppose une capacité à distinguer précisément 
des proportions IBD théoriquement proches. En effet, les catégories présentées tout au long de 
ce mémoire étaient celles qui sont généralement identifiées par les individus eux-mêmes et pour 
lesquelles il existe des termes spécifiques dans la plupart des langues. Ce sont des parentés 
reconnues culturellement. D’autres parentés distantes, comme les cousins éloignés, les ancêtres 
indirects ou les ancêtres lointains, ne sont pas clairement identifiées par les individus concernés. 
La capacité des différentes méthodes à identifier ces parentés très distantes dépend de la 
possibilité de distinguer des parentés à coefficients IBD très proches des coefficients U (absence 
de parenté biologique). 
Les parentés complexes sont associées à des coefficients IBD intermédiaires, entre ceux qui 
correspondent aux parentés reconnues culturellement. Un travail de terrain précis permet en 
général d’identifier ces parentés complexes, les éléments étant connus des individus concernés. 
En effet, s’il n’existe pas de terme simple pour désigner les enfants issus d’un mariage entre 
cousins germains, les individus eux-mêmes peuvent avoir connaissance de cette union 
consanguine à travers l’apprentissage de leur propre généalogie. Une telle parenté est 
identifiable dans une généalogie sur seulement trois ou quatre générations. Là encore, la 
possibilité d’identifier de telles parentés dépend de la capacité de la méthode à distinguer des 
coefficients de parenté proches, non pas entre CO3 et U par exemple, mais entre des frères issus 
d’un mariage non-consanguin (FS.U) et des frères issus du mariage de cousins germains (FS.CO). 
Certaines parentés intermédiaires ne sont pas issues de la consanguinité, comme HSrHS 
(voir Chapitre 3), une paire HS issue d’un remariage ou d’un mariage polygame. Comme les 
parentés issues de la consanguinité, celles-ci correspondent à des coefficients IBD intermédiaires 
et leur identification nécessite la même précision. 
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12.1. POTENTIEL DES TROIS METHODES 
12.1.1. Relations issues de mariages consanguins 
Les variations des valeurs de LR pour chaque catégorie de parenté rendent inenvisageable 
l’utilisation de cette méthode pour la détection des parentés issues de mariages consanguins. En 
effet, une paire FS.CO par exemple (des frères dont les parents sont cousins germains) devrait 
théoriquement avoir une valeur de LR supérieure à LR-FS, tout en ayant un LR-PO égal à zéro (des 
exclusions alléliques devraient être observées). On a cependant montré que non seulement les 
valeurs de LR-FS présentent la variabilité la plus importante (entre 102 et 1017) mais aussi que 
certaines paires FS ne présentent pas d’exclusions et ont donc une valeur LR-PO non-nulle. Le 
nombre moyen d’exclusions alléliques pour deux frères sur 21 marqueurs STR est égal à 2, ce qui 
est faible, et serait encore inférieur pour une paire FS.CO. En conséquence, les frères issus de 
cousins germains seront soit surestimés en PO, soit confondus avec les paires FS.U. 
La méthode des IBD paire par paire est certainement plus à même d’indiquer une parenté 
FS.CO dans les conditions optimales de son application. Si la proportion de marqueurs non 
variables est estimée de manière précise et que les parentés FS.U présentent des proportions IBD 
observées très proches des coefficients théoriques, on peut imaginer distinguer les paires issues 
de la consanguinité. La population Béninoise étudiée dans ce travail de thèse a permis la détection 
de 25 parentés FS, dont les proportions IBD 2 varient entre 17% et 35% [Figure 65]. 
 
Figure 65 - Proportions IBD 2 pour les parentés FS détectées dans la population Béninoise 
La valeur théorique pour la proportion IBD 2 pour une paire FS est égale à 25%. On note que les 
valeurs détectées sont comprises entre 17% et 35%, ce qui correspond à une amplitude d’environ 
9% de part et d’autre de la valeur théorique. 
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 Dans ces conditions, il n’est pas envisageable de détecter une parenté FS issue de la 
consanguinité. En effet, la proportion IBD 2 attendue pour une parenté FS.CO est d’environ 28%, 
ce qui est compris dans la variabilité observée. La distinction entre FS.U et FS.CO dépend donc de 
la possibilité de mettre en place une méthode basée sur les marqueurs IBD avec laquelle les 
proportions IBD 2 de ces deux relations de parenté ne sont pas confondues. 
 Il est important de noter que parmi les 25 paires FS présentées ici, certaines sont peut-
être issues de la consanguinité (FS.CO ou FS.CO2 par exemple). Il est donc possible que 
l’incertitude observée ne concerne pas seulement les paires FS.U. Cela signifie qu’un travail de 
terrain plus approfondi est nécessaire, avec la recherche spécifique de relations issues de 
mariages consanguins, afin de pouvoir tester la précision des méthodes IBD. 
 Pour estimer la capacité de la méthode des indices IBS à distinguer, par exemple, une 
parenté FS.U (sans consanguinité) d’une parenté FS.CO (mariage entre cousins germains), on peut 
simuler les rapports ex/dub et sin/dub pour une fréquence allélique donnée [Figure 66]. On note 
que la distinction entre ces deux catégories de parenté très proches génétiquement n’est possible 
que pour un grand nombre de SNP parfaitement indépendants (ici, 8000). Cependant, il est 
parfois possible d’obtenir autant de marqueurs SNP et on peut donc envisager d’utiliser la 
méthode des indices IBS pour identifier des paires issues d’unions consanguines. Comme pour la 
méthode des IBD paire par paire, un résultat non-concluant pour une telle relation est quand 
même exploitable, puisqu’il indique une parenté FS. 
 
Figure 66 - FS.U et FS.CO simulées (8000 SNP) pour comparaison par la méthode des indices IBS 
La figure est un détail des figures présentées auparavant pour les modèles IBS, le segment bleu 
représentant le modèle FS. En bleu, les paires FS.U, en bleu clair, les paires FS.CO. 
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Figure 67 – HS.U et HSrHS simulées (8000 SNP) pour comparaison par la méthode des indices IBS 
La figure est un détail des figures présentées auparavant pour les modèles IBS, le segment bleu 
représentant le modèle FS et le segment vert le modèle HS. En vert clair, les paires HS.U, en vert 
foncé, les paires HSrHS. 
12.1.2. Relations issues de mariages polygames 
Certaines relations qui ne sont pas issues de la consanguinité correspondent à des 
proportions IBD théoriques intermédiaires entre les relations présentées tout au long de ce 
mémoire. C’est le cas par exemple des HS issus d’un mariage polygame entre un homme et deux 
femmes, elles-mêmes demi-sœurs (notés « HSrHS »). 
Comme dans les autres cas de parentés particulières, la méthode des LR appliquée aux 
STR ne permet pas la précision nécessaire à la détection d’une parenté HSrHS. Ces parentés 
seraient surestimées en FS ou sous-estimées en HS. 
La méthode des IBD paire par paire peut s’appliquer à des relations complexes comme 
HSrHS. En effet, cette parenté correspond à des coefficients IBD spécifiques, par exemple un 
coefficient IBD 1 égal à 56,25%, contre 50% pour HS.U. Dans la population Béninoise étudiée, 
toutes les valeurs IBD 1 pour les paires HS déclarées et vérifiées étaient comprises entre 38% et 
56%. On peut donc émettre l’hypothèse qu’un léger gain d’efficacité permettrait de distinguer les 
deux catégories de parenté, au moins dans certaines circonstances. 
Comme pour la distinction entre FS.U et FS.CO, on peut simuler les valeurs des indices IBS 
pour HS.U et HSrHS pour estimer la capacité de la méthode à les distinguer [Figure 67]. On peut 
noter que ces valeurs sont rassemblées en deux groupes, au moins dans les conditions optimales 
d’application de la méthode (grand nombre de SNP). 
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12.1.3. Relations distantes 
Les différentes méthodes se heurtent à une difficulté qui ne dépend pas des tests 
statistiques lorsqu’il s’agit de déterminer génétiquement des relations distantes. Nombre des 
parentés entre deux cousins issus de germains ou un arrière-grand-oncle et son arrière-petit-
neveu ne sont pas déclarées si elles ne sont pas activement recherchées. Dans certains cas elles 
ne sont pas connues des individus eux-mêmes, qui n’ont pas nécessairement reçu un 
apprentissage exhaustif de leur généalogie étendue. Dès lors, même si ces parentés sont 
détectées dans une population ancienne, elles n’impliquent pas obligatoirement l’existence de la 
structure familiale associée. De la même façon, une parenté CO2 entre deux époux constitue un 
exemple de mariage consanguin seulement si les individus ont conscience de ce lien et le 
considèrent comme consanguin, des informations difficiles à obtenir en contexte archéologique. 
D’un point de vue statistique, il est attendu que les parentés distantes soient moins 
distinctes les unes des autres que les parentés proches. En effet, leur formulation mathématique 
est proche de la formulation pour une paire d’individus sans lien de parenté biologique. En 
d’autres termes, le coefficient IBD 2 est toujours égal à zéro, le coefficient IBD 1 est très proche 
de zéro et le coefficient IBD 0 est proche de 100%. Les méthodes envisagées doivent donc 
permettre la distinction entre des coefficients IBD très proches. 
Ici encore, l’utilisation de la méthode des LR n’est pas envisageable, car elle est limitée par 
l’incertitude des fréquences alléliques, qui implique la confusion des niveaux de parenté à partir 
des paires HS dans les populations isolées, et donc, a fortiori, des paires CO, CO2 ou même CO3. 
Sans une amélioration de l’efficacité des méthodes des IBD paire par paire et des indices 
IBS, il ne semble pas envisageable de déterminer des parentés plus lointaines que CO. L’utilisation 
de plus grands nombres de marqueurs indépendants pourra peut-être faire progresser les 
modèles vers la distinction entre ces parentés dont les coefficients IBD sont non-seulement très 
proches les uns des autres, mais aussi très proches des coefficients correspondant à une absence 
de parenté (U). 
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12.2. IMPLICATIONS POUR LES STRATEGIES D’ETUDE 
12.2.1. Intérêt des méthodes classiques pour l’étude des nécropoles complètes 
La méthode des LR peut être appliquée de manière satisfaisante à une nécropole de 
plusieurs dizaines d’individus sans impliquer des coûts trop importants. Elle permet d’établir la 
présence de parentés de premier degré, et donc de familles, au sein de la nécropole. Nous avons 
montré que la combinaison de nombreuses parentés PO et FS, qui sont déterminées de manière 
relativement fiable par la méthode des LR appliquée aux profils STR autosomaux, permet la 
reconstruction de grandes généalogies sans avoir recours au séquençage complet du génome ou 
au génotypage de grands nombres de SNP. Une première approche basée sur les STR et les LR 
peut donc être appliquée au matériel ancien, afin par exemple d’estimer le potentiel d’un 
ensemble funéraire. Si des structures exceptionnelles de parenté existent, elles seront détectées. 
Pour l’ensemble funéraire constitué par la population Yakoute ancienne (plus de 150 
individus à ce jour) ou pour la nécropole de Tamir Ulaan Khoshuu (environ 350 tombes restent à 
fouiller), l’obtention de génomes totaux ou même d’un grand nombre de marqueurs SNP de 
qualité peut constituer une tâche coûteuse. Pour les Yakoutes anciens, les analyses des génomes 
totaux ont déjà commencé et, si de nombreux échantillons sont dans un état de conservation 
exceptionnel, il ne sera sans doute pas possible d’obtenir des données de très haute qualité pour 
tous les individus, alors même que certains liens de parenté sont sans doute porteurs 
d’informations précieuses quant à l’histoire démographique et culturelle de la Yakoutie. 
12.2.2. Détermination efficace des parentés HS/AV/GC 
Mettre en place une stratégie viable de détection des parentés HS implique soit l’analyse 
avec des marqueurs classiques (STR autosomaux, STR-Y, ADN mitochondrial) d’un grand nombre 
d’individus qui partagent des parentés de premier degré, soit l’analyse d’un grand nombre 
d’individus par les nouvelles technologies de séquençage [96]. Les résultats de ce travail de thèse 
supportent l’hypothèse qu’une méthode systématique et fiable de détection des parentés HS 
peut être mise en place, à condition d’avoir accès à de grands nombres de marqueurs. 
12.2.3. Détection de parentés spécifiques chez une seule paire d’individus 
Nous avons estimé l’efficacité et la fiabilité de chaque méthode dans les conditions 
critiques de leur utilisation. La méthode des LR requiert l’accès à un nombre d’individus suffisant 
pour calculer des fréquences alléliques représentatives de la population totale. En conséquence, 
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son application à une paire d’individus isolés n’est possible que dans les cas où l’origine ethnique 
et biogéographique de ces individus est connue, et où une population de référence existe. Cela 
signifie que dans la plupart des études archéologiques, il faut collecter plusieurs dizaines 
d’échantillons avant d’engager l’analyse génétique des parentés. On peut noter que l’absence 
d’exclusions alléliques et/ou le partage des lignées uniparentales permet tout de même de 
proposer une parenté PO pour deux individus isolés, sans toutefois y attacher une valeur de 
probabilité. 
La méthode des IBD paire par paire dépend d’une connaissance préalable de la variabilité 
du génome ou des marqueurs étudiés. S’il n’est pas possible d’identifier cette variabilité à partir 
d’une paire isolée, il est toujours envisageable d’avoir recours aux données déjà publiées pour 
sélectionner les régions du génome qui présentent un intérêt pour l’analyse des parentés. Cette 
méthode est efficace dans de nombreux cas [94,95] mais doit concéder une perte de précision, 
particulièrement si les individus anciens étudiés sont issus d’une population génétiquement très 
éloignée des autres populations déjà étudiées. En général, cette perte de précision se traduit par 
le classement des paires d’individus dans des catégories de parenté minimales, comme « 1er 
degré », « 2ème degré », « 3ème degré » et « non-apparenté ». La variabilité des proportions IBD 
observées au sein de ces catégories est ignorée et la reconstruction de généalogies complètes 
n’est pas toujours possible, en particulier si l’on considère aussi l’influence de la dégradation de 
l’ADN, caractéristique de l’étude des restes archéologiques. Ces résultats sont plutôt utilisés pour 
estimer la proximité génétique globale dans un groupe humain, une information qui a des 
implications culturelles et sociales identifiables et qui est donc porteuse d’intérêt. 
La méthode des indices IBS développée durant ce travail de thèse a été spécifiquement 
conçue pour ne pas perdre en efficacité ou en fiabilité lorsqu’elle est appliquée à une paire isolée 
d’individus. Les taux de réussite satisfaisants obtenus pour la population Béninoise laissent 
supposer que cette méthode pourrait être appliquée systématiquement à toutes les données 
dont la qualité est suffisante, y compris en contexte archéologique, où la découverte de tombes 
isolées n’est pas inhabituelle. 
Toutes les méthodes et les conditions d’application présentées ici permettent donc 
d’adapter les protocoles d’analyse aux besoins des études. Si les tests de parenté génétique ont 
des limites, ils n’en sont pas moins efficaces dans l’analyse des individus anciens. 
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Conclusions et perspectives 
Depuis que l’étude des populations anciennes a été initiée, l’identification des parentés 
entre les individus découverts dans les ensembles funéraires est apparue comme une information 
essentielle quant à leurs pratiques funéraires, sociales et culturelles. Dans les sociétés sans 
écriture ou qui ne marquent pas leurs sépultures du nom de leurs occupants, ou sur des supports 
périssables, seules les méthodes et les techniques de l’anthropobiologie peuvent permettre de 
détecter la parenté des individus. 
Ce sont d’abord les caractères osseux qui ont servi à proposer l’existence de liens 
biologiques entre des individus issus de fouilles archéologiques, mais l’avènement de la génétique 
moléculaire est immédiatement apparu comme la solution idéale au problème de la 
détermination des parentés. Les premières analyses sur des individus vivants ont permis 
d’identifier des gènes ou des parties non-codantes du génome et d’étudier leur transmission, à la 
lumière des modèles statistiques et probabilistes dont la formulation avait commencé dès le 19ème 
siècle. 
Ces travaux sur des individus vivants, et qui peuvent donc déclarer leurs parentés, ont 
conduit à la construction de méthodes standardisées qui ont suscité l’intérêt de la médecine 
légale et de la justice, pour qui la possibilité de confirmer une relation biologique entre deux 
individus ou une paternité est une perspective particulièrement intéressante. Ces méthodes ont 
donc été conçues pour fonctionner dans les régions du monde qui pouvaient investir des 
ressources suffisantes à leur développement, c’est-à-dire, en particulier, l’Europe et l’Amérique 
du Nord. 
La sélection des marqueurs variables, variants de gènes, de protéines, STR, SNP, a donc 
été effectuée dans les populations concernées par cette recherche. Les panels ainsi constitués 
sont aujourd’hui des panels standards, et les bases de données qui en sont issues comprennent 
une forte diversité allélique et un pouvoir discriminant suffisant pour que les profils génétiques, 
c’est-à-dire l’identité des individus dans les bases de données, soient uniques. 
L’analyse des mêmes marqueurs, en particulier STR, et l’application des mêmes méthodes 
de détermination des parentés, et spécifiquement de la méthode des LR, n’a pas été sans succès 
dans l’étude des populations anciennes. La diversité allélique était moins importante, mais 
l’identification des parentés de premier degré s’accommode d’un pouvoir discriminant plus faible. 
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En ce sens, les résultats étaient comparables à ce qu’on peut observer dans les populations 
génétiquement éloignées de ces populations occidentales pour qui les marqueurs avaient été 
sélectionnés. Le petit nombre d’individus analysés pour chaque ensemble funéraire constituait 
lui aussi une limite, les fréquences alléliques étant nécessairement des estimations peu précises, 
mais puisqu’il n’était pas nécessaire de résoudre tous les cas problématiques (au contraire de la 
génétique médico-légale), les déterminations de parenté qui étaient possibles apportaient des 
informations précieuses et les cas limites pouvaient être discutés. 
Le développement des nouvelles technologies de séquençage et l’accès à des données 
génétiques en bien plus grande quantité (y compris des génomes totaux) ont conduit à 
l’introduction d’autres méthodes de détermination des parentés. Les mêmes coefficients de 
transmission des allèles (coefficients IBD) qui avaient permis la construction de la méthode des 
LR pouvaient maintenant être identifiés directement, à condition d’estimer la variabilité du 
génome et de disposer d’outils informatiques très performants. Cette estimation de la variabilité 
est toujours en cours aujourd’hui, et elle comprend l’analyse de toutes les populations 
accessibles, certaines équipes travaillant spécifiquement à obtenir des échantillons provenant de 
régions isolées. 
La vérification des parentés dans le contexte des populations bien étudiées, ou même 
proches de ces populations, a permis et permet d’obtenir des déterminations de parenté qui 
semblent très satisfaisantes avec ces nouvelles méthodes basées sur les données issues des 
nouvelles technologies de séquençage. Les surestimations et sous-estimations d’une ampleur 
trop importante étaient absentes et on pouvait distinguer les trois premiers degrés de parenté de 
manière fiable et systématique. L’application de ces nouvelles méthodes au matériel ancien a 
permis de corriger certaines erreurs des méthodes classiques, mais la qualité des résultats ne 
pouvait être estimée précisément. En effet, s’il est possible de proposer des estimations 
théoriques de la fiabilité de chaque méthode, celles-ci dépendent de paramètres qu’il est souvent 
difficile de déterminer dans le cadre de l’étude des populations anciennes : fréquences alléliques, 
part variable du génome, déséquilibre de liaison dans la population, présence ou absence d’union 
consanguines. 
Ce travail de thèse s’est donc d’abord attaché à estimer dans quelle mesure la méthode 
des LR et la méthode des IBD paire par paire (conçue pour être appliquée aux données issues des 
nouvelles technologies de séquençage) produisaient des surestimations et des sous-estimations 
de parenté pour six catégories facilement définissables. Nous avons défini la fiabilité comme la 
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capacité d’une méthode à détecter des relations de parenté sans erreur et l’efficacité comme la 
capacité d’une méthode à vérifier une relation connue sans erreur. 
Pour obtenir une estimation empirique de la fiabilité et de l’efficacité, nous avons 
rassemblé plus de 700 individus de deux populations vivantes. Certaines données, celles 
concernant les individus Béninois, étaient issus d’une étude dont l’objectif était l’étude de la 
transmission de la résistance au paludisme. Les données issues de la population Yakoute ont 
quant à elles été collectées spécifiquement pour ce travail de thèse. Pour ces deux groupes, nous 
disposions de déclarations de parenté faites par les individus, sous la forme de généalogies plus 
ou moins complètes et précises. 
Notre équipe a donc produit et analysé les profils STR (21 loci) pour tous les individus 
modernes, afin d’appliquer à ces données la méthode des LR de façon systématique et d’estimer 
la fiabilité et l’efficacité de cette méthode. Les résultats ont confirmé que les approximations 
parfois observées dans les populations anciennes ou isolées sont caractéristiques de la méthode 
des LR et ne semblent pas pouvoir être corrigées en l’absence d’estimations très précises des 
fréquences alléliques, ce qui est inenvisageable dans l’étude de l’ADN ancien (les ensembles 
funéraires comprenant un nombre petit et limité d’individus). Dans les petites populations isolées 
(c’est-à-dire éloignées des populations occidentales de référence), la méthode des LR est très 
fiable (99% ou plus) pour détecter ou confirmer des liens parent/enfant, satisfaisante (dans la 
mesure où il ne s’agit pas d’affaires criminelles) pour les liens frère/sœur (80% ou plus), très 
incertaine pour les parentés dites de « second degré », comme demi-frère/demi-sœur ou 
oncle/neveu (généralement entre 60% et 90%) et inutilisable pour la détection des parentés entre 
cousins germains ou issus de germains, même dans un contexte archéologique, où ces erreurs 
n’ont pas d’impact sur les individus eux-mêmes. Les paires d’individus non-apparentés étaient 
cependant en général correctement identifiées. 
Malgré les limites de la méthode des LR, notre équipe a pu, au cours des dernières années, 
identifier de manière fiable des généalogies complexes dans des populations anciennes. Ce travail 
a été rendu possible par une approche combinée incluant l’analyse des STR autosomaux, des STR 
et SNP du chromosome Y et de l’ADN mitochondrial. Les probabilités difficilement interprétables 
attachées à des relations distantes sont souvent résolubles par la comparaison avec les lignées 
paternelles ou maternelles et avec les informations anthropologiques et archéologiques. Ainsi, si 
certains cas doivent rester sans solution statistique directe, il demeure possible d’observer et de 
décrire de grandes généalogies anciennes, dont l’existence est une information précieuse. 
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L’équipe d’Audrey Sabbagh ayant produit des données correspondant à plus de 4 millions 
de SNP pour 323 Béninois, nous avons utilisé cette population pour tester l’efficacité et la fiabilité 
de la méthode des IBD paire par paire. Dans les conditions optimales (plusieurs dizaines ou 
centaines d’individus d’origine ethnique et géographique connue et homogène), la fiabilité de la 
méthode est de 100% pour les liens parent/enfant, frère/sœur et les liens de second degré. Les 
parentés entre cousins étaient mal définies mais des incertitudes dans les généalogies ne 
permettent pas d’estimer la fiabilité de la méthode pour celles-ci. La population n’avait pas 
déclaré de parentés entre cousins issus de germains, mais l’absence de parenté est détectée dans 
la grande majorité des cas. 
Pour simuler les conditions de l’archéologie, nous avons sélectionné de manière aléatoire 
des groupes de 20 à 30 individus, et nous leurs avons appliqué la méthode des IBD paire par paire. 
Nous avons procédé de la même manière pour les groupes ethniques et les villages, en analysant 
chaque groupe de données séparément. Il ressort de ces tests qu’en présence d’un groupe 
ethniquement homogène de seulement quelques dizaines d’individus, la méthode des IBD paire 
par paire demeure très fiable. Cependant, dans un groupe hétérogène ou de petite taille, la 
méthode des IBD paire par paire, non-corrigée à l’aide de données extérieures (sur la variabilité 
ou la fréquence des allèles), produit des résultats de mauvaise qualité. On peut encore distinguer 
d’un côté les parentés de premier degré, de second degré et de troisième degré, mais certaines 
parentés frère/sœur sont sous-estimées et des parentés demi-frère/demi-sœur sont surestimées. 
Nous avons ensuite considéré l’application de ces deux méthodes à un cas extrême 
pourtant récurrent en contexte archéologique : l’étude d’un très petit nombre d’individus, voire 
l’étude d’une paire isolée d’individus. La méthode des LR et la méthode des IBD paire par paire 
ne sont pas conçues pour fonctionner de manière isolée, sans référence à une variabilité connue 
des marqueurs analysés. Nous avons donc entrepris le développement d’une méthode basée non 
pas sur la fiabilité théorique des estimations mais sur une question : est-il possible de déterminer 
une parenté de manière fiable et efficace à partir de seulement deux individus, sans aucune 
information ethnique ou biogéographique ? 
Nous avons donc conçu une méthode d’estimation de la proportion de marqueurs SNP 
partagés avec ou sans hérédité (IBS, par opposition aux IBD) en fonction des fréquences alléliques, 
en ne conservant que les marqueurs dont la variabilité est établie, c’est-à-dire qui présentent 
deux allèles différents chez une paire d’individus. Cette méthode a impliqué la reformulation des 
probabilités de partage des allèles après élimination des loci homozygotes pour les deux individus 
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d’une paire. À partir de ces probabilités, nous avons simulé, en fonction de toutes les fréquences 
alléliques possibles, les valeurs prises par les indices suivants : exclusions alléliques, 
hétérozygoties partagées, loci hétérozygotes chez un individu et homozygotes chez l’autre 
individu d’une paire. En exprimant ces indices sous la forme de deux ratios, nous avons éliminé 
toute référence au nombre de marqueurs dans les équations. Les modèles pour chaque catégorie 
de parenté pouvaient donc fonctionner pour tout nombre de marqueurs suffisamment important 
pour que la moyenne des fréquences alléliques soit stable. 
Nous avons appliqué cette méthode systématiquement aux données SNP Béninoises et 
avons constaté que sa fiabilité était comparable, au moins dans les conditions optimales, à la 
méthode des IBD. De plus, cette méthode s’appliquant à chaque paire indépendamment, 
l’amélioration de l’efficacité et de la fiabilité ne dépendait plus du nombre d’individus étudiés, 
mais de la quantité de marqueurs analysés. 
Les méthodes des IBD paire par paire et des indices IBS ayant des taux de réussite très 
satisfaisants dans la détermination des six catégories de parenté classiques, nous nous sommes 
intéressés à la possibilité de distinguer des parentés issues de mariages consanguins, des parentés 
impliquant une généalogie complexe (polygamie, plusieurs mariages pour un individu…) ou des 
parentés très distantes. Nos populations d’études ne comprenant pas d’individus ayant déclaré 
de telles relations de parenté, cette possibilité est une perspective. Nous prévoyons donc la 
nécessaire poursuite des études de terrain, afin d’obtenir une estimation empirique de la capacité 
des méthodes à identifier ces parentés complexes ou distantes qui sont porteuses d’informations. 
Nous concluons en suggérant que la méthode des LR doit être consacrée à des études 
préliminaires, ou utilisée pour analyser à moindre coût de grands ensembles funéraires, mais que 
les déterminations de parenté au-delà du premier degré ne sont pas envisageables et qu’elles 
doivent impérativement être associées à l’analyse des marqueurs des lignées uniparentales. Nous 
confirmons la qualité des déterminations IBD et IBS mais proposons que les données issues des 
nouvelles technologies de séquençage, qui sont coûteuses, soient utilisées pour entreprendre de 
déterminer des parentés beaucoup plus précises que la simple distinction « premier, second, 
troisième degré ». A fortiori, si un très grand ensemble est entièrement étudié à l’aide de 
nouvelles technologies de séquençage et que les données sont de très bonne qualité, il faut 
entreprendre de déterminer les parentés avec une grande précision. 
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Les données génomiques sont en général considérées comme un indice précieux de 
l’histoire des populations [97], et les analyses de parenté sont parfois secondaires dans les études 
des grands ensembles funéraires, parce que la présence de parentés simples (ou même de second 
degré) n’a d’intérêt que par son rapport à des informations archéologiques ou historiques 
précises. Nous voulons suggérer ici que certaines relations de parenté sont informatives en elles-
mêmes, par leur simple présence (par exemple HSrHS, typique de sociétés polygames). Si les 
marqueurs classiques ne permettaient pas d’envisager identifier ces parentés, l’utilisation des 
nouvelles technologies de séquençage et de méthodes statistiques adaptées nous en offre la 
possibilité. 
L’analyse des génomes totaux des Yakoutes anciens présentés ici est déjà engagée. Ces 
nouvelles données vont nous permettre de corriger certaines des parentés déterminées par la 
méthode des LR appliquée aux STR, mais aussi de tester la méthode des indices IBS dans le 
contexte d’une population ancienne pour laquelle des millions de SNP ont pu être analysés. Ce 
sont ces analyses, associées à la collecte de nouveaux échantillons modernes provenant de 
généalogies complexes, qui nous permettra d’identifier les parentés qui nous informent par leur 
présence de pratiques matrimoniales et culturelles particulières.
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Etude des parentés génétiques dans les populations humaines anciennes : 
estimation de la fiabilité et de l’efficacité des méthodes d’analyse 
L’étude des parentés génétiques permet à l’anthropologie d’identifier la place du sujet au 
sein des différentes structures dans lesquelles il évolue : l’individu est membre d’une famille 
biologique, d’un groupe social et d’une population. L’application des méthodes probabilistes 
classiques (établies pour répondre à des problématiques de médecine légale, comme la méthode des 
Likelihood Ratios (LR) ou « Rapports de vraisemblance ») aux données STR issues du matériel 
archéologique a permis la découverte de nombreux liens de parenté, qui ensemble constituent des 
généalogies parfois complexes. Notre pratique prolongée de ces méthodes nous a cependant 
amenés à identifier certaines limites de l’interprétation des données STR, en particulier dans les cas 
de parentés complexes, distantes ou consanguines, ou dans des populations isolées, méconnues ou 
disparues. Ce travail de thèse s’attache en premier lieu à quantifier la fiabilité et l’efficacité de la 
méthode des LR dans quatre situations : une population moderne avec une grande diversité 
allélique, une population moderne avec une faible diversité allélique, une population ancienne de 
grande taille et une population ancienne de petite taille. 
Les publications récentes font usage des marqueurs plus nombreux issus des nouvelles 
technologies de séquençage (NGS) pour mettre en place de nouvelles stratégies de détection des 
parentés, basées en particulier sur l’analyse des segments chromosomiques partagés par ascendance 
entre les individus (segments IBD). Ces méthodes ont rendu possible l’estimation plus fiable de 
probabilités de parenté dans le matériel ancien. Elles sont néanmoins inadaptées à certaines 
situations caractéristiques de la génétique des parentés archéologiques : elles ne sont pas conçues 
pour fonctionner avec une seule paire isolée d’individus et reposent, comme les méthodes 
classiques, sur l’estimation de la diversité allélique dans la population. Nous proposons donc une 
quantification de la fiabilité et de l’efficacité de la méthode des segments partagés à partir de 
données NGS, en s’attachant à déterminer la qualité des résultats dans les différentes situations qui 
correspondent à des tailles de population plus ou moins importantes et à une hétérogénéité plus ou 
moins grande de l’échantillonnage. 
Ce travail de thèse s’est également attaché à proposer une méthode adaptée aux 
caractéristiques particulières de l’ADN ancien (petit nombre d’individus, populations mal définies, 
erreurs techniques…). Une méthode consacrée à la détermination des parentés pour les paires 
isolées d’individus dont la variabilité allélique est inconnue est donc proposée et soumise aux mêmes 
mesures de fiabilité et d’efficacité que la méthode des LR et la méthode des segments IBD. 
La fiabilité et l’efficacité de chaque méthode ont pu être estimées à partir d’ADN issu de 727 
individus modernes, pour lesquels plus de 1000 relations de parenté étaient déclarées et pour 
lesquels différents types de marqueurs génétiques (STR et SNP) ont été étudiés. Ces méthodes ont 
ensuite été appliquées à 186 individus anciens issus de fouilles archéologiques, afin d’établir leurs 
généalogies et de proposer des solutions à l’étude des parentés complexes ou distantes dans le 
contexte archéo-génétique. 
 
Genetic kinship in ancient human populations: 
estimating the reliability and efficiency of analysis methods 
The study of genetic kinship allows anthropology to identify the place of an individual within 
which they evolve: a biological family, a social group, a population. The application of classical 
probabilistic methods (that were established to solve cases in legal medicine, such as Likelihood 
Ratios, or LR) to STR data from archaeological material has permitted the discovery of numerous 
parental links which together constitute genealogies both simple and complex. Our continued 
practice of these methods has however led us to identify limits to the interpretation of STR data, 
especially in cases of complex, distant or inbred kinship. The first part of the present work is 
constituted by the estimation of the reliability and the efficacy of the LR method in four situations: a 
large modern population with significant allelic diversity, a large modern population with poor allelic 
diversity, a large ancient population and a small ancient population. 
Recent publications use the more numerous markers analysed using Next generation 
Sequencing (NGS) to implement new strategies in the detection of kinship, especially based on the 
analysis of chromosome segments shared due to common ancestry (IBD “Identity-by-Descent” 
segments). These methods have permitted the more reliable estimation of kinship probabilities in 
ancient material. They are nevertheless ill-suited to certain typical situations that are characteristic of 
ancient DNA studies: they were not conceived to function using single pairs of isolated individuals 
and they depend, like classical methods, on the estimation of allelic diversity in the population. We 
therefore propose the quantification of the reliability and efficiency of the IBD segment method 
using NGS data, focusing on the estimation of the quality of results in different situations with 
populations of different sizes and different sets of more or less heterogeneous samples. 
This thesis work also proposes a method that would be adapted to the specific characteristics 
of ancient DNA (few individuals, ill-defined populations, technical errors…). We therefore present a 
method dedicated to the determination of kinship in isolated pairs of individuals when allelic 
variability is unknown and test that method to quantify its reliability and efficiency, as we have done 
with LR and IBD segments. 
Reliability and efficiency were estimated using 727 modern individuals for whom more than 
1000 familial links were declared and different genetic markers were studied (STR and SNP). These 
methods were then applied to 186 ancient individuals in order to establish their genealogies and 
propose solutions to the study of complex or distant kinship in an archaeogenetic context. 
 
